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Au Québec, comme en plusieurs autres endroits, la mobilité interrégionale vers les zones
urbaines et leur périphérie a gagné en importance au cours du 20e siècle. En raison de sa
situation géographique au nord-est de la région métropolitaine de Montréal et d'une récente
expansion démographique, la région de Lanaudière offre un contexte favorable pour expliquer
et illustrer les effets de ces mouvements migratoires sur la structure de son pool génique. Cette
étude vise à caractériser la variabilité intrarégionale et les transformations temporelles du
bassin génétique de Lanaudière. Un second objectif est de mieux comprendre le rôle de
l'histoire du peuplement dans l'introduction et la diffusion de deux mutations canadiennes-
françaises causant la névrite héréditaire sensitive et autonomique de type 2 (NHSA2). Les
deux parties de cette étude reposent sur la reconstitution et l'analyse de corpus généalogiques.
Pour la première partie de l'étude, nous avons découpé la région de Lanaudière en deux sous-
régions, soit le nord et le sud. À l'aide du fichier de population BALSAC, nous avons
reconstitué les ascendances généalogiques de 100 individus par sous-région pour deux
périodes (1945-55 et 1985-95). Pour la période 1945-55, l'analyse de l'apparentement et de la
consanguinité indiquent une plus forte endogamie dans le nord que dans le sud de Lanaudière,
alors que la distribution et la contribution génétique des ancêtres sont similaires dans les deux
sous-régions. Pour la période 1985-95, les indices généalogiques démontrent une plus grande
hétérogénéité dans la partie sud de la région ce qui est cohérent avec le récent boom
démographique dans cette région. Une réduction marquée des coefficients d'apparentement et
de consanguinité est observée durant cette période de 50 ans et cela peut s'expliquer par les
trajectoires migratoires interrégionales vers les zones urbaines. À ce patron de diversité, nous
avons intégré une histoire génétique particulière en analysant l'introduction, la diffusion et la
distribution actuelle des deux mutations canadiennes françaises causant la NHSA2. L'analyse
des ascendances généalogiques de porteurs et de témoins nous a permis d'identifier les noyaux
ancestraux qui présentent la plus grande probabilité d'avoir introduit les mutations dans la
population québécoise.
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INTRODUCTION
La génétique des populations cherche à expliquer l'étendue de la variabilité génétique des
populations, ainsi que son origine et son évolution au cours du temps. Dans les populations
humaines, ce domaine de recherche a de nombreuses applications en épidémiologie génétique,
où un intérêt particulier est porté sur la distribution et la fréquence des facteurs génétiques
impliqués dans la santé des individus.
Gagner une meilleure compréhension de la stratification génétique résultant de l'histoire
démographique des populations est un des grands défis de la génétique des populations
humaines. La population canadienne-française du Québec offre cette opportunité grâce à son
histoire de peuplement particulière bien documentée par des données historiques et
démographiques qui permettent la reconstitution de généalogies de grande qualité. Sous
l'angle de la démographie génétique, l'analyse de la structure des généalogies permet de
décrire et de comparer certains aspects de la variabilité génétique d'une population afin de
caractériser les effets de la dynamique de la population sur son pool génique.
Au Québec, comme dans plusieurs autres endroits, la mobilité interrégionale vers les zones
urbaines et leur périphérie a gagné en importance au cours du 20e siècle. En raison de sa
situation géographique au nord-est de la région métropolitaine de Montréal et d'une récente
expansion démographique, la région de Lanaudière offre un contexte favorable pour expliquer
et illustrer les effets de ces mouvements migratoires sur la structure de son pool génique. La
présente étude a pour but de caractériser la variabilité intrarégionale et les transformations
temporelles du pool génique lanaudois. Elle s'inscrit ainsi dans un programme de recherche
plus large du Groupe de recherche interdisciplinaire en démographie et épidémiologie
génétique (GRIG) visant la compréhension de la formation, la stratification et la composition
des bassins génétiques régionaux contemporains du Québec à partir de reconstitutions
généalogiques. À cette fin, la région a été découpée en partie, soit le nord et le sud, et les
ascendances généalogiques d'un échantillon de 400 individus représentatif de la population de
deux sous-régions (nord et sud) de Lanaudière à deux périodes distinctes (1945-55 et 1985-95)
ont été reconstruites et analysées à l'aide d'une méthode comparative.
Le second objectif de cette étude est de mieux comprendre le rôle de l'histoire du peuplement
dans l'introduction et la diffusion de deux mutations canadiennes-françaises causant la névrite
héréditaire sensitive et autonomique de type 2 (NHSA2)(OMIM 201300, 2006). Cette maladie
autosomique récessive est caractérisée par une déficience de la sensibilité à la douleur, au froid
et au toucher des membres liée à la réduction ou l'absence de neurones sensoriels
périphériques et par le développement d'ulcères et de fractures non-douloureuses conduisant à
de nombreuses hospitalisations et parfois à l'amputation (Lafreniere et al. 2004; Roddier et al.
2005).
L'approche généalogique utilisée dans la présente étude, ainsi que ses liens avec les études de
génétique des populations humaines sont détaillés au chapitre un. De plus, la région
administrative de Lanaudière y est située dans son contexte géographique, historique et
démographique. La dernière partie du chapitre présente une description clinique et génétique
de la névrite héréditaire NHSA2. Dans le second chapitre, la méthodologie adoptée pour les
reconstructions généalogiques et les analyses démogénétiques concernant les deux volets du
projet est présentée. Les résultats de ces analyses sont présentés au chapitre trois. L'analyse
démogénétique de Lanaudière comprend les mesures descriptives des corpus généalogiques,
les mesures d'apparentement et de consanguinité, et la caractérisation des origines, périodes de
mariage et contributions génétiques des fondateurs provinciaux et régionaux. Dans un second
temps, nous présentons les résultats de l'étude épidémiogénétique de la névrite héréditaire
NHSA2. Finalement, au chapitre quatre, les résultats seront discutés et synthétisés. De plus,
leur signification y est placée dans une perspective provinciale.
CHAPITRE 1
ÉTAT DES CONNAISSANCES ET PROBLÉMATIQUE
1.1. Approche généalogique et génétique des populations
La composition génétique d'une population reflète des histoires démographiques individuelles,
influencées par la dérive ou la sélection, et enregistrées dans le matériel génétique sous forme
des haplotypes façonnés par les mutations et les recombinaisons. La structure et la dynamique
démographique d'une population (ex. : migration, métissage, divisions sociales, endogamie)
complexifient davantage cette image, menant à une stratification génétique. Un des éléments
clés pour la compréhension des profils de variation et un des sujets fondamentaux de la
génétique des populations humaines consiste à caractériser les effets de l'histoire
démographique sur la structure d'un bassin génétique contemporain (Jorde et al. 2001;
Bamshad et Wooding 2003; Cavalli-Sforza et Feldman 2003; Akey et al. 2004; Excoffier
2005). Il est possible d'évaluer l'importance dans le temps des phénomènes démographiques
sur un bassin génétique en étudiant les généalogies de membres d'une population
contemporaine, ce qui permet d'établir leurs liens à travers les générations. La structure des
généalogies procure ainsi des données empiriques, qui, à l'instar des données moléculaires,
permettent de modéliser l'ampleur attendue de la variabilité au sein d'un pool génique
(Gulcher et al. 2001; Newman et al. 2001; Helgason et al. 2003).
La population canadienne-française du Québec offre l'opportunité d'étudier la microévolution
humaine à l'aide de données généalogiques de grande qualité couvrant quatre siècles offrant
une perspective spatiale intéressante à cause des différentes ramifications régionales de l'effet
fondateur (Tremblay et al. 2001; Vézina et al. 2004). La reconstitution des généalogies est
possible grâce aux actes qui ont été archivés par l'Église catholique dès le début de la colonie,
et qui couvrent l'ensemble du territoire. Des sources de données démographiques aussi
exhaustives et portant sur des populations de taille aussi importante sont retrouvées dans un
nombre restreint d'autres populations, telles que les Islandais (Gulcher et al. 2001) et les
Mormons de l'Utah (UPDB 2006). Ceci explique que peu d'études de génétique des
populations humaines utilisant une approche généalogique ont été entreprises. L'histoire
démographique des populations est ainsi le plus souvent inférée à partir des données
moléculaires, à l'aide de modèles théoriques (Cavalli-Sforza et Feldman 2003; Jobling et al.
2004). Toutefois, ces modèles présupposent un grand nombre de paramètres démographiques,
qui, dans les populations réelles, fluctuent dans le temps et l'espace (Newman et al. 2001;
Nordborg et Innan 2002; Heyer et al. 2005). Un autre avantage de l'approche généalogique est
donc de pouvoir confronter les modèles aux facteurs démographiques réels et ainsi de mesurer
l'importance et la direction de la déviation entraînée par de fausses hypothèses (pour des
exemples québécois, voir : Austerlitz et Heyer 1999; Heyer et al. 2001; Austerlitz et al. 2003).
En accord avec la philosophie générale de la théorie de la coalescence, l'examen des liens
ancestraux unissant les individus d'une population contemporaine est suffisant pour étudier
l'histoire évolutive de cette population. Il n'est alors pas nécessaire de connaître les lignées
qui se sont éteintes et qui n'ont pas donné lieu à une descendance dans la population
contemporaine (Hudson 1990; Kingman 2000). L'approche généalogique ascendante utilisée
dans la présente étude - aussi appelée coalescente par Helgason et al. (2003) - s'appuie sur
cette argumentation. Dans la population canadienne-française, cette approche a servi à
démontrer la stratification du pool génique québécois, à diverses échelles géographiques, issue
de l'impact différentiel de l'effet fondateur initial et de la dynamique démographique
subséquente (Heyer 1995; Gagnon et Heyer 2001; Gagnon et al. 2001; Tremblay et al. 2001;
Tremblay et al. 2003a; Vézina et al. 2004; Lavoie et al. 2005a). D'autre part, les généalogies
ascendantes ont été utilisées dans plusieurs études d'épidémiologie génétique visant (1) à
comprendre et expliquer le rôle de l'histoire démographique dans l'origine et la diffusion de
mutations impliquées dans certaines maladies héréditaires (voir par exemple : Vézina 1996;
Heyer et al. 1997; Couture et al. 2001; Laberge et al. 2005a; Yotova et al. 2005) et (2) à mieux
comprendre le rôle de facteurs génétiques dans l'étiologie de maladies complexes (Morissette
et al. 1999; Vézina et al. 1999; Pausova et al. 2002; Hamet et al. 2005).
1.2. Région administrative de Lanaudière
1.2.1. Situation géographique
La région administrative de Lanaudière est située sur la rive nord du fleuve St-Laurent, au
nord-est de la région métropolitaine de Montréal entre la Mauricie et les Laurentides. Son
territoire, d'une superficie de 13 543 km s'étend du sud au nord de Terrebonne à St-Michel-
des-Saints et d'est en ouest de St-Barthélémy à St-Donat. Lanaudière est situé dans le contexte
provincial sur la carte 1.1 qui présente le découpage du Québec en 26 régions telles qu'elles
ont été définies selon l'histoire de leur peuplement et leurs caractéristiques socio-
démographiques par le GRIG dans le cadre de projets de recherche concernant les populations
régionales contemporaines (GRIG 2006b).
La carte 1.2 présente les limites municipales de Lanaudière avant les fusions de 2001, ainsi
que l'étendue actuelle des territoires des six municipalités régionales de comté
(MRC) : D'Autray, Joliette, L'Assomption, Les Moulins, Matawinie et Montcalm. Au cours
de la deuxième moitié du 20e siècle, les divisions municipales ont peu changé dans Lanaudière
(Asselin 1998; Rousseau 2003). À partir du fleuve St-Laurent, en direction du nord, le relief
de Lanaudière se caractérise par une plaine agraire, appartenant aux basses-terres du St-
Laurent, qui s'étend jusqu'à la hauteur de Ste-Julienne, Ste-Mélanie et St-Didace, où la zone
du plateau laurentien commence. Les montagnes s'élèvent alors jusqu'à une altitude de 550
mètres (Morrisonneau 1985; Tessier 1987; Portail régional 2006).
Au-delà de la bande de tourbières longeant la rive du fleuve St-Laurent, les sols fertiles que
l'on retrouve dans les basses-terres ainsi que les nombreux affluents qui les traversent ont
favorisé la colonisation. Jusqu'à aujourd'hui, l'agriculture est le principal moteur économique
de cette zone, sauf dans les aires plus urbanisées que nous caractériserons à la section 1.2.3.
Dans les piedmonts du plateau laurentien, dans un paysage de montagnes et vallons,
l'économie est soutenue essentiellement par l'agriculture, le tourisme et la foresterie. Plus au
nord, dans les montagnes du plateau laurentien, la foresterie est la principale ressource
économique et de nombreuses pourvoiries et réserves fauniques s'y retrouvent (Morrisonneau
1985; Tessier 1987).
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1.2.2. Historique du peuplement
Avant l'arrivée des Européens, différentes nations amérindiennes se partageaient le territoire
québécois. Dans la région de Lanaudière, les écrits de Cartier et des vestiges archéologiques
attestent la présence des Iroquoïens au 16e siècle (Morrisonneau 1985; Courville 1996). À
l'arrivée de Champlain, en 1603, ces agglomérations n'existaient plus. Le territoire était alors
occupé par les nomades Atikamekw, appelés « Têtes-de-Boules » par les Français. Leur
territoire couvrait l'ensemble du bassin hydrographique du St-Maurice, du nord de Lanaudière
jusqu'au réservoir Gouin. Au cours du 19e siècle, les groupes Atikamekws d'alors se sont
sédentarisés dans trois villages, dont celui de Manawan, au nord de St-Michel-des-Saints. En
1906, ce village est devenu une réserve amérindienne où habitent aujourd'hui environ un
milliers d'Atikamekw (Les collections numérisées du Canada 2006).
Le peuplement initial de la Nouvelle-France s'est organisé autour de trois importants ports
d'entrée des immigrants, soit les villes de Québec, de Trois-Rivières et de Montréal,
respectivement fondées en 1608, 1634 et 1642 (Charbonneau et al. 2000). Sous le Régime
français, 12 seigneuries ont été crées dans Lanaudière et ont donné lieu à autant de noyaux de
peuplements. Les seigneuries D'Autray, St-Sulpice et Repentigny ont été concédées dès 1640.
Toutefois, le peuplement a été réellement initié à partir de 1670, date à laquelle neuf autres
seigneuries sont concédées et des efforts sont mis en œuvre pour attirer des colons. En 1736,
toute la rive du fleuve était concédée. Par la suite, les colons se sont établis en remontant les
rivières l'Achigan, l'Assomption et Bayonne (Morrisonneau 1985; Tessier 1987).
À partir de 1760 et jusqu'à la fin du 19e siècle, suite à la Conquête de la Nouvelle-France par
l'Angleterre, la majorité des immigrants étaient originaires des îles Britanniques et ils se sont
surtout installés dans les régions urbaines (Mclnnis 2000; Beaujot et Kerr 2004). Les barrières
linguistiques et religieuses séparant les immigrants anglais protestants des Canadiens-français
catholiques ont encouragé l'expansion subséquente de la population canadienne-française dans
un relatif isolement (Bouchard et DeBraekeleer 1991). Dans la région de Lanaudière, plusieurs
familles acadiennes ayant été exilées quelques années aux États-Unis après la déportation, se
sont par la suite installées dans quatre paroisses autour de la rivière l'Achigan (L'Epiphanie,
Saint-Sulpice, Saint-Jacques-de-Montcalm, Ste-Marie-Salomée). Les Acadiens ont marqué la
culture populaire de la région, notamment à travers la musique et la tradition de la ceinture
fléchée. Le peuplement initial de Lanaudière reflète ainsi la composition retrouvée ailleurs
dans la province, à l'exception de l'apport des Loyalistes, qui sont dits avoir été moins
nombreux à s'installer dans Lanaudière que dans les régions de l'Est (Morrisonneau 1985).
Au cours du 19e siècle, la saturation des terres ceinturant le fleuve St-Laurent et l'essor de
l'industrie forestière ont mené à la création de nouvelles paroisses à l'intérieur du territoire
déjà colonisé et à l'ouverture de cantons dans le plateau laurentien. C'est dans ce contexte que
de nombreuses paroisses sont fondées, dont celle de Rawdon en 1850 par des Irlandais et des
Écossais. La ville de Joliette, alors appelée l'Industrie, doit son succès démographique aux
nouvelles industries qui y sont créées et au chemin de fer qui la relie à Lanoraie. Comme
ailleurs au Québec, Lanaudière connaît un exode rural à la fin du 19e siècle et de nombreuses
paroisses perdent des habitants au profit de Montréal et de villes industrielles aux États-Unis.
Pour contrer cet exode, le curé Brassard et l'abbé Provost ont incité les colons à s'installer
encore plus au nord, dans les « hauts », et trois nouvelles paroisses sont ainsi fondées
(Morrisonneau 1985).
1.2.3. Situation démographique contemporaine
La population de Lanaudière a crû de façon très significative depuis 1960, et ce, à une période
où les taux de natalité ont chuté partout dans la province et de nouveaux mouvements de
population ont pris place (ISQ 2006). Ainsi, entre 1951 et 1991, la population de Lanaudière a
triplé, passant de 105 821 à 335 372 habitants. Cette expansion démographique est
principalement expliquée par l'établissement de migrants en provenance des autres régions du
Québec (Guillemette et St-Cyr 1995; Rousseau 2003), ce qui est, en retour, intimement lié au
phénomène d'urbanisation en périphérie des grandes villes.
La distribution du nombre d'habitants dans chaque municipalité de Lanaudière aux
recensements de 1951 et 1991 est présentée à l'annexe 1 (tiré du Bureau fédéral de la
statistique 1953 et Statistique Canada 2006). En 1951, les MRC les plus populeuses étaient
celles D'Autray, de Joliette et de la Matawinie, au nord de la région de Lanaudière. Ces trois
MRC comptaient alors pour 65% de l'ensemble de la population. Entre 1951 et 1991, la
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population de ces trois MRC du nord croît nettement moins que celle des MRC Les Moulins et
l'Assomption. La croissance de la population de ces deux dernières a été principalement
générée par les migrations interrégionales (Rousseau 2003). L'exemple le plus marquant est
celui de la MRC des Moulins qui est douze fois plus populeuse en 1991 qu'en 1951. Sa
population affiche donc une croissance de plus de 1000% sur 40 ans. Cette expansion
démographique majeure est aussi perçue dans la MRC l'Assomption (croissance de 1951 à
1991 = 554%). Pour cette période, la croissance de la population de la MRC de Montcalm est
aussi sensiblement plus forte (108%) que les MRC de Joliette (93%), de la Matawinie (90%)
et D'Autray (42%). Entre 1986 et 1996, la population de Lanaudière affiche un taux de
croissance trois fois supérieur à celui de l'ensemble du Québec. Ainsi, elle était au 2e rang de
la croissance démographique au Québec, après la région des Laurentides qui subit le même
phénomène de banlieusardisation des villes à proximité de la région métropolitaine de
Montréal (Asselin 1998).
Au cours de la seconde moitié du 20e siècle, le phénomène d'urbanisation, qui est reflété par la
part décroissante de la population rurale, est plus accentué dans les MRC de L'Assomption et
Les Moulins. En 1951, 65% de la population de Lanaudière était rurale. La zone urbaine la
plus importante était alors celle de la ville de Joliette et les paroisses environnantes (Bureau
fédéral de la statistique 1953; Rousseau 2003). Au fil des ans, la région de Lanaudière s'est
urbanisée et en 1991, on ne considère plus que 35% de l'ensemble de la population comme
étant rurale. Les MRC les plus rurales sont celles de la Matawinie (78% de la population est
considérée rurale), Montcalm (74%) et D'Autray (58%). À l'inverse, les MRC Les Moulins
(12%), L'Assomption (20%) et Joliette (34%) sont les plus urbanisées. Entre 1991 et 2001, la
même dynamique d'urbanisation continue, mais se stabilise tranquillement étant donné la
saturation des sols à proximité de Montréal (Rousseau 2003; Statistique Canada 2006).
Aujourd'hui, les agglomérations urbaines de Terrebonne, Repentigny et Mascouche, qui se
retrouvent au sud de Lanaudière, sont les plus importantes en terme de nombre d'individus et
de développement économique. Par ailleurs, la moyenne ville de Joliette, qui est située plus au
nord, représente toujours un centre administratif régional important.
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1.3. Mouvements migratoires
La population contemporaine de Lanaudière est composée de vieilles lignées familiales,
établies dans Lanaudière depuis plusieurs générations, et de nouveaux arrivants en provenance
d'autres régions du Québec. En raison des changements démographiques qui ont affecté
différemment le nord et le sud de Lanaudière (tel que décrit ci-haut), cette région offre un
contexte favorable pour étudier les effets des mouvements migratoires interrégionaux récents
sur son pool génique.
1.3.1. Effets sur la structure génétique d'une population
Tout d'abord, deux principaux types de migrations peuvent être distingués en fonction du type
d'occupation du lieu de destination. Si le territoire où migre un certain nombre d'individus est
inoccupé (ex. colonisation d'un nouveau territoire), ce phénomène est appelé effet fondateur et
conduit presque toujours à une différenciation génétique (c.f section 1.4.2). Or, si le territoire
d'accueil des migrants est déjà occupé par une population, tel qu'observé dans Lanaudière, les
migrations sont alors l'occasion de métissage, et donc de transmission d'allèles d'une
population à l'autre.
Les mouvements d'individus entre les populations « forment une sorte de ciment génétique
qui maintient les populations ensemble et impose une limite à la divergence génétique» (Hartl
1994). Ainsi, on s'attend à ce que la différenciation génétique entre des populations qui
échangent de nombreux migrants soit plus faible comparativement à celle d'une population
isolée. L'impact des migrations sur la diversité du pool génique de la population d'accueil
dépend évidemment de la taille de cette population et du taux de migration, mais aussi « du
degré d'hétérogénéité des contingents d'immigrants et des modalités de leur éventuelle
intégration » (Bouchard et DeBraekeleer 1991). Dans un cas extrême où les migrants ne
s'intègrent pas du tout à la population d'accueil, les migrations n'auront aucune influence et la
divergence génétique entre ces deux populations demeura. Dans un autre cas, les migrations
de type familial (où les migrants ont en commun une certaine part de leur génome)
accentueront la variation génétique entre des populations de taille relativement petite (Fix
2004).
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1.3.2. Implications pour le bassin génétique québécois
Au Québec, la distribution en mosaïque des maladies héréditaires et les études
démogénétiques suggèrent une stratification régionale du bassin génétique québécois (Vézina
1996; Scriver 2001; Tremblay et al. 2001; Vézina et al. 2004; Laberge et al. 2005b). La
différenciation génétique des populations régionales peut s'expliquer par les conséquences
non-uniformes de l'effet fondateur initial, et par les histoires de peuplement différentes dans
chaque région, qui, par ailleurs, ont toutes en commun la colonisation de nouveaux territoires
et une forte croissance naturelle (Gagnon et Heyer 2001; Tremblay et al. 2001; Tremblay et al.
2003a; Vézina et al. 2004).
La mobilité interrégionale au Québec a pris une importance accrue au cours du 20e siècle et
s'est effectuée principalement vers les grands centres urbains et leur périphérie. Du point de
vue de la démographie génétique, il y a lieu de se demander quels impacts ont ces
comportements migratoires sur la structure génétique de la population contemporaine? Si on
admet une certaine structuration des populations régionales québécoises, on s'attend à ce que
les migrations interrégionales conduisent à des changements dans la variabilité du pool
génique d'une population recevant de nombreux migrants. D'un point de vue
épidémiologique, on s'attend à ce que les porteurs de variants génétiques délétères ayant une
fréquence plus élevée dans certaines régions se dispersent ailleurs au Québec au gré des
mouvements migratoires. D'autre part, si cet apport migratoire résulte en un plus grand
métissage entre des individus appartenant à deux populations régionales différenciées
génétiquement, on s'attend à une diminution de la consanguinité qui réduirait d'autant la
probabilité d'expression de maladies héréditaires récessives.
1.4. Névrite héréditaire NHSA2
1.4.1. Description de la maladie
La névrite héréditaire sensitive et autonomique de type 2 (NHSA2) (OMIM 201300, 2006) est
une maladie génétique autosomique récessive dont les premiers symptômes se manifestent
durant la petite enfance. Cette maladie est caractérisée par : l'occurrence de pathologies dans
les extrémités distales (panaris (tourniole), ulcérations, arthropathie) menant souvent à
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l'amputation; une perte de sensibilité affectant toutes les modalités de la sensation surtout dans
les membres supérieurs et inférieurs (parfois jusqu'au tronc); une absence ou diminution des
réflexes ostéotendineux; une dysfonction autonomique minimale; l'absence de potentiel
d'action du nerf sensitif et l'absence de fibres myélinisees ainsi qu'un nombre réduit de fibres
non myélinisees (Lessard et Pouliot 1953; Heller et Robb 1955; Dyck 1966; Ohta et al. 1973;
Dycketal. 1983).
Le gène causant la NHSA2 a été découvert par Lafreniere et al. (2004) chez des patients
originaires de l'est du Canada (Terre-Neuve, Nouvelle-Ecosse) et des familles canadiennes-
françaises de Lanaudière. Le gène HSN2 est situé en position 12pl3.33. Il consiste en un exon
simple situé dans l'intron 8 du gène PRKWNK1. À l'échelle mondiale, la prévalence de la
NHSA2 est faible. Actuellement, 12 mutations dans le gène HSN2 menant à la troncation de la
protéine ont été découvertes chez des patients originaires d'Autriche, de la Belgique, du
Canada, de Corée, d'Italie, du Japon et du Liban (Lafreniere et al. 2004; Riviere et al. 2004;
Roddier et al. 2005; Cho et al. 2006; Coen et al. 2006; Takagi et al. 2006). Dans la littérature,
des cas isolés ayant des phénotypes ressemblants à la NHSA2 ont aussi été rapportés (Lessard
et Pouliot 1953; Ferriere et al. 1992; Balachandran et al. 1996; Shimoya et al. 1999; Alibhoy
et al. 2000; Basu et Paul 2002; Krishna Kumar et al. 2002; Sanvito et al. 2003; Aghaei et
Pakmanesh 2006). Néanmoins, le plus grand cluster observé est canadien-français (Lessard et
Pouliot 1953; Heller et Robb 1955; Dyck 1966; Hould et Verret 1967; Murray 1973; Ohta et
al. 1973; Roddier et al. 2005). D'ailleurs, la première définition exhaustive de la maladie
provient de l'étude d'une famille canadienne-française (Ohta et al. 1973). Dans la population
canadienne-française, deux mutations expliquent la prévalence plus élevée de la NHSA2
(Roddier et al. 2005). La présente étude porte sur ces deux mutations canadiennes-françaises:
la première (c.943C—>T) est plus fréquente dans la population québécoise que la deuxième
(c.918-19insA), qui montre une distribution très localisée. À notre connaissance, la première
mutation n'a pas été rapportée à l'extérieur du Québec, alors que la deuxième est aussi
retrouvée dans une famille de la Nouvelle-Ecosse d'origine britannique (Lafreniere et al.
2004).
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1.4.2. Un effet fondateur régional
L'effet fondateur consiste en l'implantation, dans un nouveau territoire, d'un certain nombre
d'individus originaires d'une même population (Mayr 1963). La variabilité du pool génique
porté par cette nouvelle population peut être représentative ou non de celle de la population
d'origine. Néanmoins, la probabilité que la fréquence des polymorphismes génétiques diffère
entre ces deux populations est forte et sera modulée selon le nombre de fondateurs, leur
apparentement (ex. migration de type familial), et leurs origines. La dérive génétique sera le
moteur subséquent de cette divergence après quelques générations de reproduction de cette
nouvelle population si elle croît dans un relatif isolement. Certains gènes s'y retrouveront alors
à une fréquence plus élevée que dans la population d'origine et d'autres y seront absents.
Ce modèle décrit bien la naissance de la population du Québec qui compte aujourd'hui
environ 6 millions de francophones qui sont les descendants d'environ 10 000 immigrants
français arrivés entre le début de la Nouvelle-France en 1608 et la Conquête anglaise de 1760.
Après cette période, la population a grandement crû grâce à des taux de fécondité élevés, dans
un relatif isolement (pour des raisons essentiellement géographiques, linguistiques et
religieuses) (Charbonneau et al. 1987; Charbonneau et al. 2000). Puisque l'effet fondateur est
notamment reflété par l'incidence accrue de certaines maladies héréditaires dans une
population, de nombreuses études ont analysé le rôle d'un tel scénario de peuplement dans la
distribution de plusieurs maladies héréditaires canadiennes-françaises (revues par Vézina
1996; Scriver 2001; Laberge et al. 2005b). La grande majorité des maladies étudiées à ce jour
concernent les populations régionales de l'est et du nord-est du Québec, et seulement quelques
études portent sur des affections génétiques observées au sud et à l'ouest de la province, telle
que la NHSA2 (Whiting et al. 1995; Kibar et al. 2000; Laberge et al. 2005b; Roddier et al.
2005).
L'étude de Roddier et al. (2005) a montré que la prévalence élevée de la NHSA2 dans la
région de Lanaudière est causée par l'occurrence simultanée dans cette région de deux
mutations portées par des chromosomes ancestraux. Dans ce cas, la mutation C.943C-T est le
conducteur majeur de cette prévalence, accompagné d'une deuxième mutation (c.918-19insA)
apparaissant dans une région plus circonscrite.
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1.5. Objectifs de l'étude
La présente étude a pour but de décrire la variabilité intrarégionale et les transformations
temporelles du pool génique de Lanaudière, en s'appuyant sur une approche généalogique
ascendante. Elle s'inscrit ainsi dans un programme de recherche plus large visant la
compréhension de la formation, la stratification et la composition des bassins génétiques
régionaux contemporains du Québec (GRIG 2006b). De tels travaux ont été réalisés dans
d'autres régions du Québec comme l'Abitibi-Témiscamingue (Bilodeau 2002) et le Saguenay-
Lac-St-Jean (Lavoie 2003; Lavoie et al. 2005a). Une étude préliminaire de Tremblay et al.
(2003b) a démontré l'intérêt particulier de la population de Lanaudière, en raison de
l'hétérogénéité remarquable de ses ancêtres et de l'afflux constant de nouveaux arrivants. Par
ailleurs, le présent projet constitue la première étude exhaustive à porter spécifiquement sur la
région de Lanaudière.
L'analyse démogénétique comparative de corpus généalogiques de deux sous-régions de
Lanaudière (nord et sud) nous a permis de caractériser la variabilité intrarégionale du pool
génique de Lanaudière, et ce, pour deux périodes différentes, soit 1945-55 et 1985-95. Les
généalogies ont été reconstruites jusqu'aux premiers arrivants sur le territoire du Québec. Une
attention particulière a été portée sur la contribution génétique, les origines et la période
d'implantation de ces fondateurs provinciaux. De plus, nous avons analysé de la même façon
les fondateurs régionaux, définis comme les premiers individus de lignées ascendantes à s'être
mariés dans Lanaudière. Dans une perspective de démographie historique, nous avons ainsi
caractérisé la population de Lanaudière, depuis les débuts de la colonie jusqu'à aujourd'hui.
La comparaison des caractéristiques démogénétiques observées d'une période à l'autre (dans
chacune des sous-régions et dans le rapport entre celles-ci), nous a permis de mieux
comprendre les transformations du pool génique de Lanaudière. À notre connaissance, la
présente étude est la première à analyser les transformations d'un pool génique régional
québécois, du milieu à la fin du 20e siècle.
L'effet des migrations sur la structuration d'un pool génique est une des questions
fondamentales en génétique des populations humaines. Au Québec, l'effet des migrations
interrégionales récentes, qui se sont effectuées principalement vers les zones urbaines et leur
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périphérie, n'a pas encore été évalué. En raison de sa situation géographique et
démographique, la population de Lanaudière offre un contexte favorable pour répondre à cette
question. La présente étude fournit des conclusions dans Lanaudière et des éléments de
réponse pour la population québécoise.
À ce patron de diversité régional, nous avons intégré une histoire génétique particulière, celle
d'une maladie rare présente dans Lanaudière, la névrite héréditaire sensitive et autonomique
de type 2 (NHSA2). Un second objectif de cette étude est de mieux comprendre le rôle de
l'histoire du peuplement dans l'introduction et la diffusion de deux mutations fondatrices
causant la NHSA2 dans la population canadienne-française. L'analyse des ascendances
généalogiques de porteurs et de témoins nous a notamment permis d'identifier les noyaux
ancestraux qui présentent la plus grande probabilité d'avoir introduit les mutations dans la
population québécoise. Tel que mentionné précédemment, des études épidémiogénétiques ont
été entreprises ailleurs au Québec, mais la grande majorité d'entre elles portent sur les régions
de l'est du Québec. Une particularité de cette étude est donc de traiter de la régionalisation de
l'effet fondateur québécois dans une région de l'ouest québécois, et de surcroît, à une échelle
très locale pour la mutation la plus rare.
Enfin, l'intégration de ces résultats dans un schéma génétique global de Lanaudière et la
comparaison avec d'autres régions du Québec, nous permettra, dans une perspective plus
grande, une meilleure caractérisation du pool génique québécois ainsi qu'une meilleure
compréhension de son évolution.
CHAPITRE 2
MÉTHODOLOGIE
2.1. Reconstitutions généalogiques : sources et procédures
Les ascendances généalogiques ont été reconstruites à l'aide de la base de données
généalogiques BALSAC-RÉTRO qui est développée dans le cadre de divers projets de
recherche (Bouchard 2005; GRIG 2006b; Projet BALSAC 2006). En 2005, elle comptait les
informations relatives à la filiation de 373 800 individus, leurs statuts migratoires et leurs
origines, ainsi que sur leurs mariages (date, lieu, nom des conjoints) (total de 193 220
mentions de couples).
Une procédure standardisée de reconstitution généalogique ascendante complémentée de
différents outils informatiques a été développée par le GRIG (Jomphe et al. 2002; Lavoie et al.
2005b). La reconstitution d'une ascendance commence avec un sujet désigné comme point de
départ. Les ancêtres d'un sujet sont identifiés de génération en génération, en cherchant tout
d'abord les parents du sujet, puis ses grands-parents jusqu'à la génération maximale qu'il est
possible d'atteindre selon les sources disponibles. Les liens de filiation sont ainsi répertoriés à
partir des actes de mariage dépouillés et disponibles dans différentes sources. Simultanément,
des informations pertinentes contenues dans les actes sont collectées. Ces données, qui
concernent les couples (lieu, date et confession religieuse du mariage) et les individus (origine,
statut migratoire et d'adoption), facilitent le travail de reconstruction et permettent de
caractériser les ascendants (ancêtres) retrouvés dans les généalogies.
La source de données principale est le fichier de population BALSAC qui contenait, en 2005,
2,2 millions d'actes de mariage informatisés (dont 1,2 millions sont jumelés) couvrant tout le
territoire québécois et s'échelonnant du début de la colonie à 1940 (Bouchard 2005). Les
données de la période antérieure à 1800 proviennent du Programme de recherche en
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démographie historique de l'Université de Montréal (PRDH 2006). Le fichier de population
BALS AC fait l'objet de plusieurs mesures de validation et de critique des données et possède
un système d'exploitation efficient duquel le fichier généalogique BALSAC-RÉTRO tire plus
de 85% de ses mentions de couples (Bouchard 2005). Les sources généalogiques secondaires
sont nombreuses et leur fiabilité est variable. Sommairement, les fichiers suivants sont
utilisés : la banque informatisée «BMS 2000» issue de la collaboration de 21 sociétés de
généalogies, l'index consolidé des actes de mariage et de décès du BSQ, le répertoire des
mariages canadiens-français et les microfilms du fonds Drouin, les recensements du Canada
sur microfilms (1851, 1861, 1871, 1881) ou sur support informatique (1871, 1881, 1901), les
répertoires de mariage publiés et différents sites Internet de généalogie (Lavoie et al. 2005b).
À l'aide de ces sources couvrant tout le territoire québécois, les lignées ascendantes
reconstituées remontent généralement jusqu'aux premiers arrivants au Québec ou à leurs
ancêtres immédiats à l'extérieur du Québec. Les lignées s'interrompent parfois prématurément
à cause d'une impossibilité de retrouver un acte de mariage au Québec ou à l'extérieur du
territoire, ou d'un manque d'information dans les actes de mariages. Par exemple, les actes de
mariage non catholiques omettent très souvent de nommer les parents des conjoints. Dans ce
cas, nous avons eu recours à une spécialiste de généalogie, qui procède à des enquêtes
poussées aux Archives nationales à Montréal où d'autres sources sont disponibles. D'autre
part, les généalogies ne sont pas exemptes d'erreur. En admettant que certains faux liens
généalogiques tels que les adoptions non déclarées et les fausses paternités sont impossibles à
retracer, différentes mesures de vérification et de validation du fichier généalogique sont
néanmoins mises en place afin de corriger les erreurs d'homonymie et de saisie de données.
Ainsi, il est raisonnable d'estimer un pourcentage d'erreur de moins de 5% dans les liens
généalogiques reconstitués.
2.2. Analyses démogénétiques
Les liens unissant plusieurs sujets et leurs ascendants au sein d'un corpus constituent
l'information généalogique de base. La structure d'un corpus est qualifiée par des mesures
descriptives afin notamment de s'assurer que les corpus sont assez semblables pour permettre
des analyses comparatives. Les analyses démogénétiques qui suivent révèlent aussi certaines
19
caractéristiques de l'ensemble des génomes des sujets, dit pool génique ou bassin génétique.
Ces différentes mesures et analyses ont été réalisées à l'aide de la bibliothèque de fonction
GENLIB version 7 de S-PLUS développée par le GRIG (GRIG 2006a; Insightful 2006).
2.2.1. Mesures descriptives de la structure des corpus généalogiques
2.2.1.1. Ancêtres attendus, identifiés et distincts
Dans l'ascendance généalogique d'un sujet, on s'attend à retrouver 2S ancêtres à la génération
de niveau g, la première génération étant celle des parents. Pour un corpus de n généalogies, le
nombre d'ancêtres attendus à la génération g (Ag) est de n x 2g.
Le nombre total d'ancêtres identifiés dans une ou un ensemble de généalogies s'obtient en
cumulant tous les individus identifiés à la génération g considérée. À cause de la structure de
la population, certains ancêtres identifiés peuvent apparaître plus d'une fois dans les
généalogies. Le nombre d'ancêtres distincts s'obtient alors « en comptant chaque ancêtre une
seule fois, indépendamment de son nombre d'apparitions » (Vézina et al. 2004).
Le rapport du nombre total d'ancêtres identifiés sur le nombre d'ancêtres distincts donne
l'indice d'homogénéité du corpus généalogique, aussi appelé concentration des ancêtres, et
correspond au nombre moyen d'apparition des ancêtres. L'indice tend vers 1 lorsque tous les
individus identifiés dans les généalogies sont distincts. Il dépend du nombre de généalogies et
de la profondeur à laquelle les branches généalogiques se terminent. On ne peut ainsi
comparer que deux corpus généalogiques contenant le même nombre de sujets et une
profondeur généalogique équivalente.
2.2.1.2. Implexe des ascendants
L'implexe des ascendants est obtenu en rapportant le nombre de nouveaux ancêtres sur le
nombre d'ancêtres attendus à chaque génération (adapté de Jette 1991). Le nombre de
nouveaux ancêtres correspond à la somme des ancêtres qui apparaissent pour la première fois
dans l'ascendance à une génération donnée, autrement dit, les ancêtres qui étaient absents dans
les générations précédentes. L'implexe des ascendants représente donc la proportion des
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nouveaux entrants dans les généalogies. Bien que l'implexe soit parfois utilisé comme un
indice global de parenté, il faut le faire sous toute réserve. Il est facilement démontré que 2
structures généalogiques bien différentes peuvent obtenir un même score d'implexe, et en
conséquent, l'implexe n'offre pas une bonne représentation de la réalité de la transmission
génétique (Wright 1922).
2.2.1.3. Complétude
En reconstruisant une généalogie ascendante, on peut réussir à identifier ou non les parents
d'un ancêtre donné. L'exhaustivité d'une ou de plusieurs ascendances peut alors être mesurée
en comparant le nombre d'ancêtres identifiés et le nombre d'ancêtres attendus.
Traditionnellement, ce rapport est appelé degré de complétude (Cazes et Cazes 1996).
Le rapport du nombre d'ascendants identifiés au nombre d'ascendants attendus à chaque
génération g correspond à l'indice de complétude d'une ascendance (Cg) (Jomphe et al. 2002
tiré de Jette 1991).
nombre d'ascendants identifiés à la génération g
g
 nombre d'ascendants attendus à la génération g (Ag )
2.2.1.4. Profondeur généalogique
La profondeur généalogique d'une ascendance correspond à la génération moyenne à laquelle
les branches généalogiques s'interrompent (Vézina et al. 2004). On calcule la profondeur
généalogique moyenne d'une ou plusieurs ascendances généalogiques par l'équation
suivante (adaptée de Cazes et Cazes 1996) qui est aussi nommée l'entropie généalogique (i.e.
quantité d'information disponible dans un système, Kouladjian 1986) :
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La variance de cette distribution est égale à:
m
g=0
où : g = niveau de génération
m = génération maximale
Bg = nombre de fins de lignée à la génération g
(fin de lignée = dernier ascendant identifié d'une lignée ascendante)
Ag = nombre d'ancêtres attendus à la génération g
2.2.2. Apparentement
«On dit que deux individus sont apparentés s'ils ont un ou plusieurs ancêtres en commun»
(Malécot 1948), ce qui signifie qu'ils ont une probabilité non nulle de partager un allèle
identique par ascendance (provenant du même ancêtre). Ainsi, le coefficient d'apparentement
correspond à la probabilité qu'un allèle choisi au hasard chez un individu soit identique par
ascendance à un allèle, au même locus, chez un autre individu. Il tient compte du nombre
d'événements de transmission de chacune les boucles généalogiques passant d'un individu à
l'autre par un ancêtre commun, ainsi que du coefficient de consanguinité (cf. section 2.2.3) de
cet ancêtre commun. Le coefficient d'apparentement (O) est une mesure de distance génétique
entre deux individus et il est calculé pour chaque paire d'individus Ii et h comme suit (adapté
de Malécot 1948):
n(A,C) + m(A, C) + l
A C
où : A = ancêtre commun aux individus Ii et I2
C = chemin généalogique reliant Ii et I2 en passant par un ancêtre commun A
n(A, C) = nombre de générations entre l'individu Ii et un ancêtre commun A en
passant par le chemin généalogique C
m(A, C) = nombre de générations entre l'individu I2 et le même ancêtre commun A
en passant par le chemin généalogique C
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F(A) = valeur du coefficient de consanguinité de l'ancêtre commun A
Le coefficient moyen d'apparentement est calculé pour toutes les paires d'individus possibles
à l'intérieur d'un groupe donné (intragroupe) ou entre deux groupes donnés (intergroupe), et
pour chaque profondeur générationnelle. Ainsi, pour deux corpus de 100 sujets, on calcule la
moyenne des 4950 coefficients d'apparentement de toutes les paires de sujets à l'intérieur de
chaque corpus, et des 10 000 coefficients possibles entre ces deux corpus. L'apparentement
observé sur un nombre restreint de générations (jusqu'à 4 ou 5) est généralement désigné
comme un apparentement proche, alors que pour un nombre plus élevé on parle
d'apparentement éloigné. Le test de permutation expliqué par Lavoie et al. (2005a) permet de
vérifier la signification statistique des différences observées entre les valeurs moyennes
d'apparentement des corpus de Lanaudière, alors que pour les corpus de porteurs et de
témoins, la statistique proposée par Hauck et Martin (1984) a été utilisée.
2.2.3. Consanguinité
«If an individual is inbred, his sire and dam are connected in the pedigree by lines of descent
from a common ancestor or ancestors.» (Wright 1922) Le coefficient de consanguinité F
correspond alors à la probabilité qu'un individu ait hérité de deux allèles identiques par
ascendance, l'un provenant de sa mère, et l'autre de son père. Ce qui revient à dire que le
coefficient de consanguinité d'un individu n'est autre que le coefficient d'apparentement (<D)
de ses parents. La consanguinité est donc une mesure individuelle. Le coefficient moyen de
consanguinité est la moyenne des coefficients de consanguinité des sujets d'un groupe donné.
La consanguinité revêt une grande importance dans l'expression de maladies héréditaires
récessives. En effet, plus deux partenaires sont apparentés, plus le coefficient de consanguinité
de leur enfant est élevé et plus ils ont de chance de transmettre un même allèle récessif
délétère à leur enfant permettant l'expression de la maladie.
2.2.4. Occurrence et recouvrement
L'occurrence d'un ancêtre dans une ou plusieurs ascendance(s) est obtenu en comptant son
nombre d'apparitions dans les généalogies. Le recouvrement représente le nombre de sujets
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dans un corpus généalogique auxquels un ancêtre est relié. On l'obtient en comptant le nombre
de généalogies parmi lesquelles un ancêtre apparaît.
2.2.5. Contribution génétique
La probabilité qu'un gène sélectionné au hasard chez un individu provienne d'un ou l'autre de
ses parents est de Vi, d'un de ses 4 grands-parents de lA, et ainsi de suite. Cette probabilité, dite
la contribution génétique d'un ancêtre, correspond à la part du génome d'un sujet attribuable à
un ancêtre, en tenant compte de tous les chemins généalogiques les reliant. Pour un ensemble
de généalogies, on calcule la contribution génétique totale d'un ancêtre en additionnant les
probabilités de tous les chemins généalogiques entre cet ancêtre et chacun des sujets d'un
corpus (adapté de Roberts 1968) :
où : p = nombre de sujets reliés à un ancêtre
c = nombre de chemins généalogiques entre un ancêtre et un sujet
g = nombre de générations entre l'ancêtre et le sujet i pour le chemin généalogique j
2.3. Analyse démogénétique de Lanaudière
2.3.1. Découpage géographique et temporel
L'analyse de la population de Lanaudière porte sur deux intervalles temporels, soit 1945-55 et
1985-95. Le recensement au milieu de la période sert de représentation de la population, en
terme de distribution sur le territoire, pour chacun de ces intervalles. Entre 1951 et 1991, les
changements démographiques ont marqué différemment les six MRC de la région de
Lanaudière (cf. chapitre 1).
Pour cette étude, la région de Lanaudière a été divisée en deux sous-régions définies selon les
limites territoriales des MRC. La sous-région nord regroupe les MRC D'Autray, Joliette et
Matawinie. Cette sous-région a subi un essor démographique de 1951 à 1991 moins important
que la sous-région sud. La sous-région sud regroupe les MRC L'Assomption, Les Moulins et
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Montcalm. Ces trois MRC bordent la région métropolitaine de Montréal et la région des
Laurentides. Tel qu'expliqué en introduction, la population de ces MRC a subi un essor
démographique très important entre 1951 et 1991 principalement grâce aux migrations
interrégionales.
2.3.2. Corpus généalogiques
Dans les sous-régions nord et sud de Lanaudiere, cent sujets mariés à chacune des périodes ont
été sélectionnés proportionnellement à la distribution de la population au recensement au sein
de chaque sous-région. Leurs généalogies ont été reconstruites selon la procédure expliquée
dans la section 2.1. Ces individus ont été sélectionnés aléatoirement lorsque possible dans le
fichier BALSAC-RÉTRO (96 sujets mariés durant la période 1945-55), et sinon dans les
répertoires de mariage publiés et disponibles au Projet BALSAC, à la Société de généalogie
du Saguenay (SGS 2006) et à la Société de généalogie de Lanaudiere (SGL 2006). Un seul
individu a été sélectionné par couple, et nous avons alternativement choisi l'époux et l'épouse
comme point de départ de la généalogie de façon à obtenir un nombre équivalent de sujets
féminins et masculins. L'annexe 1 présente la distribution des sujets sélectionnés selon leur
lieu de mariage. On y remarque que pour quelques unités géographiques où aucun répertoire
de mariage n'était disponible, les sujets ont été sélectionnés dans une division géographique
voisine appartenant à la même MRC. Pour la ville de Repentigny, où un grand nombre de
sujets mariés en 1985-95 devaient être sélectionnés (n = 25) alors qu'aucun répertoire de
mariage n'était publié après 1960, nous avons utilisé l'index consolidé des actes de mariages
du BSQ pour l'échantillonnage aléatoire. Les sujets des deux corpus de 1945-55 se sont
mariés en moyenne en 1950. Pour la seconde période d'étude, les années moyennes de
mariage des sujets du nord et du sud sont respectivement 1988 et 1989.
Douze généalogies supplémentaires par période ont été reconstruites afin de s'assurer
d'obtenir la taille d'échantillon désiré. En effet, certains sujets sont éliminés s'ils ne répondent
pas aux deux critères suivants : (1) les généalogies de chaque sujet doivent minimalement être
complètes jusqu'à la génération des grands-parents (génération 2); (2) les paires de sujets
doivent montrer un coefficient d'apparentement moindre que 0,125. Dans le cas où un sujet est
apparenté à un autre avec un coefficient plus grand ou égal à ce niveau maximal, un seul des
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deux sujets a été conservé de façon à optimiser la correspondance entre l'échantillon et la
distribution réelle de la population. Ainsi, dix généalogies réparties dans les six MRC et dans
les deux périodes ont été retirées et remplacées par des généalogies supplémentaires.
Les cartes 2.1 et 2.2 représentent la répartition spatiale des sujets sélectionnés pour les
périodes 1945-55 et 1985-95, respectivement. Les limites municipales y sont tracées et la taille
des cercles pour chaque municipalité est proportionnelle au nombre de sujets qu'on y retrouve.
Pour les deux périodes, le nombre total de sujets dans chacune des sous-régions est identique
afin de permettre une approche comparative. On ne peut donc pas considérer que la totalité de
l'échantillon est représentative de toute la population de Lanaudière. Au recensement de 1951,
la population de la sous-région nord représentait 65% de la population totale de Lanaudière.
La situation s'inversait en 1991, où 65% de la population se retrouvait dans la sous-région sud,
dont 54% dans les deux MRC les plus populeuses (Les Moulins et L'Assomption).
2.3.3. Analyse comparative
La taille identique des corpus généalogiques permet de les analyser de façon comparative.
Pour chacune des périodes, la comparaison des résultats d'analyses de chacune des sous-
régions a permis de caractériser la variabilité intrarégionale du pool génique de Lanaudière à
l'échelle de ces sous-régions. De plus, nous avons pu comparer comment ce rapport a évolué
entre les deux périodes et vérifier quelles transformations ont subi chacun des bassins
génétiques des populations sous-régionales au cours des 40 ans séparant les deux périodes.
2.3.4. Caractérisation des ancêtres
L'ensemble des ancêtres identifiés dans les généalogies a été étudié afin de caractériser la
variabilité des fréquences d'apparition et contributions ancestrales au sein des différents
corpus généalogiques.
Carte 2.1



















2.3.5. Caractérisation des fondateurs
2.3.5.1. Fondateurs provinciaux
Un fondateur provincial se définit comme le premier immigrant d'une lignée ascendante sur le
territoire québécois. Le statut d'immigrant est donné lors de la reconstitution généalogique
grâce à une preuve directe, comme une déclaration dans un acte de mariage ou un
recensement, ou une preuve indirecte en admettant qu'un immigrant doit être né à l'extérieur
du Québec et s'être ensuite installé dans la province. La preuve de la naissance à l'extérieur du
territoire québécois est faite tantôt à partir des sources consultées (PRDH, recensements,
sources web), tantôt par déduction lorsque le lieu de mariage et/ou l'origine des parents sont
connus. Les documents officiels tels que les actes de mariage et les recensements fournissent
la preuve de la résidence au Québec. Le lieu d'origine d'un immigrant est tiré des mêmes
sources ou désigné comme le lieu de mariage/origine de ses parents (en priorisant le lieu du
père) et correspond au pays d'origine, à l'exception de l'Acadie qui fait partie du Canada,
mais que nous avons distingué à cause de son histoire particulière qui a poussé de nombreux
immigrants à s'installer au Québec (Bergeron 2005).
2.3.5.2. Fondateurs régionaux
Un fondateur régional se définit comme le premier individu d'une lignée ascendante à s'être
marié dans Lanaudière, ses parents s'étant mariés dans une autre région du Québec ou à
l'extérieur de la province. À partir des données dont nous disposons, le lieu d'origine d'un
fondateur régional a été désigné comme étant la région de mariage de ses parents selon les
divisions utilisée par le GRIG (cf. carte 1.1). La caractérisation des fondateurs régionaux
révèle des informations intéressantes sur les origines du peuplement et la structuration des
populations régionales. Des travaux ont déjà été effectués à ce sujet pour les régions de
l'Abitibi et du Témiscamingue (Bilodeau 2002) et les sous-régions du Bas-Saguenay, du Haut-
Saguenay et du Lac-St-Jean (Lavoie et al. 2005a, Lavoie 2003).
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2.3.5.3. Méthode d'identification des fondateurs
La méthode adoptée pour identifier les fondateurs ne permet d'en retrouver qu'un seul par
lignée ascendante, de sorte que la somme de la contribution génétique de tous les fondateurs à
un sujet devrait égaler 1. Dans le cas d'aller-retour des ascendants d'une lignée sur un
territoire (Québec ou Lanaudière), plusieurs individus présentent les caractéristiques d'un
fondateur (provincial ou régional). Nous avons alors désigné le plus ancien ascendant comme
fondateur. Dans certains cas particuliers d'allers-retours, il peut arriver de perdre certains
bouts de lignes lorsqu'une branche généalogique se rattache à des fondateurs plus anciens,
alors que dans une autre branche, les individus ne présentent pas les caractéristiques de
fondateurs. Pour les fondateurs provinciaux, ces individus peuvent être des individus qui ne
sont jamais venus au Québec ou des individus dont les parents sont inconnus. Ce dernier cas
est aussi possible lorsqu'on identifie les fondateurs régionaux. Une autre possibilité est
illustrée à la figure 2.1 qui montre un exemple d'identification de fondateur régional qui
présente un cas d'aller-retour des ancêtres sur le territoire. Les ancêtres encerclés se sont
mariés à l'extérieur du territoire de Lanaudière et ne sont pas pris en compte dans le calcul de
la contribution génétique. La contribution génétique totale des fondateurs à ce sujet serait alors
moindre que 1. Afin de permettre les comparaisons des corpus généalogiques, nos analyses
porteront sur la proportion de la contribution génétique totale observée.
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Figure 2.1







2.3.5.4. Origines et période d'implantation des fondateurs
La période d'implantation d'un fondateur est déterminée par son année de mariage. Si un
individu a été marié plusieurs fois, nous prenons l'année moyenne de ses mariages. Si cette
donnée est manquante, la période d'implantation correspond à l'année moyenne de mariage de
ses enfants moins 30 ans, qui équivaut à la durée moyenne d'une génération dans la population
canadienne-française et les populations occidentales (Tremblay et Vézina 2000, Fenner 2005).
L'analyse de l'occurrence, du recouvrement et de la contribution génétique des fondateurs
provinciaux et régionaux dans les différents corpus généalogiques permet de mieux
caractériser la variabilité de leurs apports aux pools géniques des sous-régions lanaudoises. De
plus, le regroupement des fondateurs selon leur période d'implantation et leur origine permet
une caractérisation plus fine de chaque corpus généalogique.
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2.4. Étude épidémiogénétique de la névrite héréditaire NHSA2
2.4.1. Recrutement des participants et collecte des données
Les familles atteintes participant à l'étude ont été recrutées dans le cadre d'un projet de
recherche en cours visant à identifier les mutations dans le gène HSN2 présentes dans la
population canadienne-française (Lafreniere et al. 2004; Roddier et al. 2005). Le génotypage a
été réalisé au laboratoire de neurogénétique du Dr. Bernard Brais tel que décrit par Roddier et
al. (2005) et les généalogies ont été reconstruites au Projet BALSAC selon les procédures
expliquées dans la section 2.1.
À l'automne 2005, nous avons réalisé un recrutement afin d'identifier des porteurs
hétérozygotes des mutations causant la NHSA2 provenant de nouvelles familles dans la région
de Lanaudière dans le but explicite d'expliquer les modalités d'introduction, de diffusion et de
distribution des mutations en sol québécois. Après avoir signé un formulaire de consentement
éclairé approuvé par le Comité d'éthique de la recherche du Centre de recherche de
l'Université de Montréal (CÉS-CHUM), les participants ont donné leur matériel biologique et
certaines informations relatives aux membres de leurs familles afin de permettre la
reconstruction de leurs généalogies (nom, date et lieux de naissance, mariage et décès).
L'ADN a été extrait des échantillons sanguins selon une procédure standard (Sambrook 1989).
Le génotypage des échantillons a été fait par hybridation oligonucléotidique selon la procédure
suggérée par les fabricants de TAQMAN® SNP Genotyping Assays. Les amorces ciblant une
séquence de 300Kb entourant les mutations canadiennes-françaises ont été synthétisées par
Applied Biosystems, de même que les sondes « dye-labeled » TaqMan® MGB (une sonde
pour l'allèle sauvage et une pour chaque allèle muté). L'amplification en chaîne par
polymerase (PCR) des fragments ciblés a été faite à l'aide de 80 ng d'ADN genomique dans
un volume total de réaction de 10 ul contenant 5 ul de TAQMAN® universal PCR MasterMix
et 0,25 ul de 40X ASSAY DESIGN©. L'amplification ainsi que la lecture « post-PCR » a été
réalisée dans l'instrument du système Applied Biosystem 7500 real-time PCR selon les
conditions du fabricant. La discrimination allélique a été réalisée à l'aide du programme
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informatique intégré à ce système (7500 system software). Pour les quelques échantillons dont
la discrimination allélique était problématique, les génotypes ont été déterminés par
séquençage selon les amorces et conditions PCR décrites par Roddier et al. (2005).
2.4.2. Cohorte de porteurs
Dans la population canadienne-française, deux mutations dans le gène HSN2 causent la névrite
héréditaire NHSA2. Un corpus généalogique a donc été constitué pour chacune des mutations.
Les points de départ des généalogies sont les parents ou grands-parents des atteints qui ont été
génotypes porteurs d'une ou l'autre des mutations. Au départ, une cohorte de 18 porteurs de la
mutation plus commune C.943C—>T a été constituée, mais comme un porteur de cette mutation
a été adopté, il a été éliminé et l'échantillon final est de 17 porteurs. Pour la mutation la plus
rare (c.918-919insA), 6 porteurs composent la cohorte.
2.4.3. Groupes témoins
Deux groupes de témoins ont été constitués pour chaque cohorte de porteurs. Les points de
départ des généalogies des témoins ont été sélectionnés dans le fichier généalogique
BALSAC-RETRO et ont été appariés aux porteurs selon l'année (plus ou moins 5 ans) et le
lieu de mariage des parents (division de recensement). De plus, l'apparentement des témoins
entre eux et avec les porteurs a été vérifié afin d'éviter d'avoir des coefficients plus grands ou
égaux à 0,125. La sélection des témoins en fonction du lieu et de la période de mariage de
chaque porteur permet de contrôler les effets de la structure des populations régionales. Par
ailleurs, cette méthode ne permet pas de savoir si les témoins sont porteurs ou non de
mutations dans le gène HSN2.
2.4.4. Introduction des mutations
2.4.4.1. Prémisses
Dans une population à effet fondateur comme celle du Québec, on peut poser l'hypothèse
qu'une mutation rare a été introduite par une seule personne. Si tel est le cas, à cause de la
structure généalogique unissant les porteurs à l'ancêtre commun, on s'attend à ce que les
porteurs de la mutation soient plus apparentés entre eux que les non porteurs. De plus, cet
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ancêtre devrait avoir une fréquence élevée d'apparition dans les généalogies des porteurs et
une plus forte contribution génétique aux porteurs qu'aux témoins. Enfin, cet ancêtre devrait
être plus spécifique aux porteurs, mais non pas exclusif, puisque théoriquement, à chaque
génération une mutation autosomique est transmise à la moitié des enfants d'un individu
porteur. « Therefore, the introducer may have more descendants in the population who are
non-carriers than carriers. » (Vézina et al. 2005a)
2.4.4.2. Analyse de l'apparentement et de la consanguinité
Les coefficients d'apparentement et de consanguinité ont été calculés à différentes profondeurs
générationnelles au sein des corpus généalogiques de porteurs et de témoins. La comparaison
des coefficients observés chez les porteurs et les témoins permet de mieux comprendre les
phénomènes démographiques ayant mené à la distribution actuelle des mutations. Les niveaux
de consanguinité proche (jusqu'à 4 ou 5 générations) informent sur les modalités du choix du
conjoint alors que la consanguinité et l'apparentement aux générations plus éloignées sont
plutôt le reflet de l'histoire démographique et de ses conséquences sur la structure
généalogique et génétique d'un groupe donné (Vézina et al. 2004).
2.4.4.3. Identification et caractérisation des noyaux ancestraux
Dans le but d'identifier l'ancêtre (ou groupe d'ancêtres) ayant la plus grande probabilité
d'avoir introduit une mutation, nous avons retenu les ascendants recouvrant 80% ou plus des
généalogies. En dépit du fait qu'une introduction unique implique que tous les sujets doivent
être reliés à l'ancêtre introducteur, on ne peut écarter la possibilité que cet ancêtre soit absent
dans une ou quelques généalogies à cause d'un faux lien ou un lien manquant dans les
reconstructions généalogiques. Après avoir sélectionné ces ancêtres, nous avons évalué les
liens généalogiques entre eux afin de les regrouper en noyaux ancestraux. L'occurrence et la
contribution génétique des noyaux ancestraux au sein des corpus de porteurs et de témoins ont
ensuite été analysées, permettant ainsi de vérifier la spécificité de ces noyaux aux différents
groupes. Enfin, les noyaux ancestraux les plus probables d'avoir introduit les mutations ont été
identifiés et caractérisés. Une attention particulière a été portée à leurs origines, leurs lieux et




3.1. Analyse démogénétique de Lanaudière
3.1.1. Mesures descriptives des corpus généalogiques
Le tableau 3.1 présente les caractéristiques générales des quatre corpus de 100 généalogies de
Lanaudière. Pour les corpus de la période 1945-55, ces différentes caractéristiques sont
équivalentes au nord et au sud de Lanaudière. En effet, les généalogies contiennent environ le
même nombre d'individus totaux (près de 200 000) et distincts (environ 25 000), l'indice
d'homogénéité est ainsi équivalent et la profondeur généalogique moyenne est identique.
Tableau 3.1
Caractéristiques générales des corpus généalogiques de Lanaudière
Période de mariage des sujets
Sous-région
Nombre de généalogies
Nombre d'ancêtres totaux (a)






































Les branches généalogiques ascendantes des sujets mariés en 1945-55 atteignent en moyenne
9,3 générations, alors que celles des sujets mariés en 1985-95 s'interrompent en moyenne à
10,5 générations. Les généalogies de la période plus récente atteignent donc en moyenne un
peu plus d'une génération que celle de la période 1945-55, ce qui est conséquent avec l'écart
de 30 à 50 ans séparant les mariages des sujets des deux périodes, tout en considérant qu'une
génération moyenne est de 30 ans (Tremblay et Vézina 2000). Ce décalage générationnel entre
les généalogies des deux périodes est clairement illustré par la distribution des généalogies des
quatre corpus selon leur profondeur généalogique moyenne (figure 3.1).
Une génération supplémentaire dans les généalogies de la période plus récente indique aussi
que les ancêtres qui y sont retrouvés sont plus nombreux qu'à la période précédente. Près de
200 000 ancêtres ont ainsi été identifiés dans les corpus généalogiques de la période 1945-55,
alors que près de 500 000 ancêtres ont été retrouvés dans ceux de l'autre période. Dans les
généalogies de la période 1985-95, les nombres d'ancêtres totaux et distincts sont plus élevés
au sud qu'au nord de Lanaudière, et on observe un indice d'homogénéité plus bas dans cette
sous-région. Pour la période 1985-95, les ancêtres des sujets de la partie sud apparaissent donc
en moyenne moins souvent dans les généalogies que ceux du nord de Lanaudière.
Figure 3. i
Distribution des généalogies au sein de chacun des corpus généalogiques
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Les nombres d'ancêtres attendus, retrouvés et distincts sont détaillés pour chaque période et
chaque sous-région dans le tableau 3.2. Le nombre d'ancêtres auquel on s'attend
théoriquement double à chaque pas en arrière dans les générations. Les généalogies de tous les
corpus sont complètes aux deux premières générations, soit celles des parents et grands-
parents, puisque c'est un critère de sélection des sujets (cf. section 2.3.2). Le nombre
d'ancêtres retrouvés dans les généalogies par génération augmente jusqu'à atteindre un
maximum à la 10e génération, dans les corpus de la période 1945-55. La diminution
subséquente correspond à une chute de la complétude des généalogies. Dans les corpus de la
période 1985-95, le nombre d'ancêtres retrouvés atteint un maximum à la 1 Ie génération dans
les deux sous-régions. Dans les différents corpus, les ancêtres retrouvés dans les généalogies
ne sont pas tous distincts, dès la 2e ou 3e génération.
Figure 3.2
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La figure 3.2 permet de comparer la complétude par génération des différents corpus
généalogiques. Les valeurs numériques correspondantes sont retrouvées à l'annexe 2. À
l'intérieur de chacune des périodes, les généalogies du nord et du sud de Lanaudière ont une
complétude équivalente. Comme les reconstitutions généalogiques s'interrompent
généralement avec les premiers ancêtres implantés au Québec, la chute du degré de
complétude correspond à la période d'implantation de ces fondateurs sur le territoire. Pour la
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période 1945-55, l'indice de complétude demeure au dessus de 80% jusqu'à la 9e génération.
À partir de la 10e génération, il diminue abruptement pour atteindre moins de 5% à la 12e
génération. Pour la période 1985-95, la même diminution de la complétude est observée, mais
avec un décalage d'une génération.
L'implexe des ascendants par génération pour chacun des corpus généalogiques est illustré à
la figure 3.3 (valeurs numériques en annexe). Plus on remonte les générations, plus le nombre
d'individus étant apparus plus d'une fois dans les généalogies augmente. Il est intéressant de
noter que même si les branches généalogiques peuvent atteindre jusqu'à 17 générations de
profondeur, dès la 11e ou 12e génération, il n'y a plus de nouveaux entrants dans les
généalogies. Les implexes des corpus du nord et du sud de Lanaudière sont équivalents pour la
période 1945-55, mais ne le sont pas pour la période 1985-95. En effet, les ascendances des
sujets mariés au sud de Lanaudière démontrent une plus grande part de nouveaux entrants dans
les généalogies que celles du nord et ce, de façon marquée entre les 4e et 8e générations. À
partir de la 3e génération, on remarque une proportion nettement plus grande de nouveaux
entrants dans les généalogies de la période 1985-95 par rapport aux corpus de Tautre période.
Figure 3.3





















3.1.2. l. Apparentement intragroupe
Les courbes d'apparentement intragroupe moyen par génération pour chacun des corpus
généalogiques sont présentées à la figure 3.4 (valeurs correspondantes en annexe). Elles
montrent l'intensité des liens unissant les sujets de chaque corpus à chaque profondeur
générationnelle. Les niveaux d'apparentement entre les sujets sont nuls lorsque seule la
génération des parents est considérée, puisque les frères et sœurs ont été exclus de
l'échantillon. Les courbes d'apparentement suivent une croissance logistique et plafonnent à
partir de la 12e ou 13e génération alors que peu de nouveaux liens généalogiques ont pu être
identifiés conduisant à une augmentation négligeable des coefficients.
Figure 3.4
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Les échantillons sous-régionaux de la période 1945-55 affichent les niveaux d'apparentement
intragroupe les plus élevés. Les coefficients des sous-régions sud et nord atteignent les valeurs
maximales de 9,20 et 9,86 pour 10 000 respectivement. À la 3e génération, on observe un
apparentement de plus de 1,1 pour 10 000 qui résulte de liens d'apparentement entre 25 paires
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de sujets, soit une proportion des 4950 paires de 0,05%, tel qu'indiqué au tableau 3.3. Près du
tiers de l'apparentement de la période 1945-55 est expliqué par les liens entre les sujets qui
passent par des ancêtres présents dans les cinq premières générations. En revanche, la majeure
partie de l'apparentement s'explique par des liens impliquant les ancêtres retrouvés entre la 6e
et 10e génération (i.e. liens d'apparentement éloignés) si bien que les coefficients augmentent
considérablement entre ces générations. D'autre part, l'accroissement de la proportion de
paires de sujets apparentés se situe entre les 5e et 9e générations. Enfin, bien que le nord de
Lanaudière présente des valeurs un peu plus grandes que le sud, la différence observée entre
les deux n'est pas statistiquement significative avec le test de permutation, et ce, pour toutes
les générations (annexe 4). De plus, une proportion similaire de paires de sujets de chacun de
ces corpus partage un ou plusieurs ancêtre(s).
Tableau 3.3
Proportion des 4950 paires de sujets à l'intérieur de chacun des corpus généalogiques

































































La situation est différente au sein des corpus de la période plus récente. En effet, leurs courbes
d'apparentement se présentent différemment et les sujets du sud de Lanaudière sont
significativement moins apparentés entre eux que ceux du nord dès la 2e génération (annexe
4). Alors que l'apparentement de la sous-région nord croît progressivement à partir de la 2e
génération, l'apparentement entre les sujets du sud de Lanaudière est nul jusqu'à la 3e
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génération, demeure relativement faible jusqu'à la 8e génération et augmente ensuite de façon
presque aussi soutenue qu'au nord de Lanaudière. La proportion de paires apparentées est
aussi plus faible chez les sujets de la sous-région sud, particulièrement entre les 4e et 8e
générations.
La figure 3.4 indique aussi qu'entre les deux périodes, on observe une diminution
statistiquement significative des coefficients d'apparentement à chacune des générations
(annexe 4), et ce de façon très marquée au sud de Lanaudière. De plus, la part de
l'apparentement proche dans les valeurs totales diminue de moitié au nord pour la période
1985-95 et est presque nul au sud de Lanaudière. En fait, ce sont les liens entre apparentés
éloignés (plus de 5 générations) qui expliquent principalement l'apparentement observé dans
les deux sous-régions à la période plus récente. Ceci est d'autant plus vrai pour la sous-région
sud dont les coefficients augmentent essentiellement entre la 8e et la 12e génération, donc à
travers des liens d'apparentement qui impliquent des ancêtres ayant vécu il y a 240 à 360 ans,
soit entre 1630 et 1750, ce qui correspond à la période du Régime français. Au nord de
Lanaudière, l'apparentement suit sensiblement la même courbe d'une période à l'autre, mais
les coefficients sont nettement moins élevés pour la période 1985-95.
3.1.2.2. Apparentement intergroupe
La figure 3.5 illustre les résultats des mesures d'apparentement intergroupe. Les valeurs
numériques correspondantes sont présentées à l'annexe 5. Les niveaux d'apparentement
intergroupe sont globalement plus faibles que ceux intragroupe observés pour la période 1945-
55. Les sujets d'une sous-région donnée mariés en 1945-55 sont donc plus apparentés entre
eux qu'ils ne le sont avec les sujets de l'autre sous-région, ou de l'autre période. De façon
générale, on remarque que l'apparentement proche explique une faible part de l'apparentement
total entre les sous-régions.
42
Figure 3.5
Coefficients moyens d'apparentement intergroupe par génération
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À chaque génération, l'écart observé entre les coefficients des paires de sous-région n'est pas
d'égale intensité. La comparaison des coefficients permet de saisir l'intensité des liens
d'apparentement entre les différents corpus généalogiques et la structuration des sous-régions
au cours du 20e siècle. Ainsi, la figure 3.5 montre qu'en 1945-55, les sous-régions lanaudoises
sont beaucoup plus apparentées entre elles qu'en 1985-95, et que pour les deux périodes
l'augmentation des coefficients se situe après la 6e génération. D'autre part, le nord de
Lanaudière conserve des niveaux d'apparentement nettement plus forts entre les périodes que
le sud et ces valeurs sont les plus élevées que l'on observe entre les groupes. Fait intéressant,
les sujets du nord de Lanaudière en 1985-95 partagent beaucoup d'ancêtres avec ceux du sud
de la période ancienne.
3.1.3. Consanguinité
Les coefficients moyens de consanguinité des corpus de Lanaudière sont présentés à la figure
3.6. Les valeurs atteignent des niveaux plus élevés (annexe 7) que les coefficients
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d'apparentement ce qui signifie que l'apparentement est généralement plus grand entre les
conjoints qu'entre les sujets. Les coefficients plafonnent aux 11e et 12e générations à la
période plus ancienne, alors qu'à la période plus récente, les valeurs maximales sont atteintes à
la 13e génération. Les sujets du nord de Lanaudière mariés durant la période 1945-55 montrent
les niveaux de consanguinité les plus forts. La différence observée avec les autres corpus
découle principalement de boucles généalogiques à la troisième génération chez six sujets et
chez 12 sujets à la 4e génération (le nombre de sujets issus d'une union consanguine par
génération est présenté à l'annexe 7). À la période 1945-55, le sud de Lanaudière présente des
coefficients nettement plus faibles que le nord. Par contre, pour les deux sous-régions,
l'augmentation des coefficients après la 4e génération est proportionnelle, et le nombre de
sujets ayant un coefficient de consanguinité non-nul est alors tout à fait comparable. Toujours
pour cette période, on remarque des coefficients non nuls de consanguinité proche (5
générations et moins) chez le cinquième des sujets. En revanche, la moitié des sujets sont issus
d'unions consanguines lorsqu'on rejoint la 7e génération et 99% à la 10e génération.
Figure 3.6










A la période plus récente, les coefficients de consanguinité sont supérieurs au sud de
Lanaudière pour les 3e et 4e générations à cause d'un lien consanguin à la troisième génération
chez un sujet de cette sous-région. La situation s'inverse entre la 5e et la 7e génération alors
que les coefficients du nord de Lanaudière augmentent plus que le sud et par la suite, l'écart
entre les valeurs se stabilise. Dans les deux sous-régions, la consanguinité observée jusqu'à la
cinquième génération explique la moitié des valeurs totales et concerne un nombre restreint de
sujets (13 au nord et 4 au sud). Pour les générations subséquentes, le nombre de sujets issus
d'une union consanguine est toujours supérieur au nord de Lanaudière jusqu'à ce que le
maximum soit atteint.
De la période plus ancienne à la plus récente, les niveaux de consanguinité proche et éloignée
diminuent de façon marquée au nord de Lanaudière (test de Student en annexe). De plus, le
rapport entre les sous-régions change. En effet, le nord de Lanaudière montre des niveaux de
consanguinité nettement plus forts que le sud de Lanaudière en 1945-55 alors que les
coefficients de la période 1985-95 ne sont pas significativement différents.
3.1.4. Fondateurs provinciaux
Les fondateurs provinciaux sont les premiers ancêtres immigrants au Québec des lignées
ascendantes. Dans les 400 généalogies de Lanaudière, on retrouve un total de 5033 fondateurs
provinciaux dont 1108 spécifiques à un seul corpus, 725 communs à 2 corpus, 695 communs à
3 corpus et 2505 communs aux quatre corpus. La figure 3.7 présente les combinaisons de
corpus permettant de caractériser la distribution intrarégionale des fondateurs à chacune des
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Pour les deux périodes, environ 70% des fondateurs provinciaux apparaissent dans les
généalogies des sujets du nord et du sud (figure 3.7). Pour la période 1945-55, environ 15%
des fondateurs sont spécifiques à l'une ou l'autre des sous-régions. À la période plus récente,
on remarque un nombre plus élevé de fondateurs provinciaux spécifiques au sud de
Lanaudière, soit 17,9% versus 9,5% au nord.
Les sujets mariés au nord de Lanaudière en 1945-55 et en 1985-95 ont 2908 fondateurs
provinciaux en commun, soit 69,4% des 4190 fondateurs observés. La grande majorité des
46
fondateurs provinciaux du nord de Lanaudière de la période ancienne apparaissent dans les
généalogies des sujets mariés dans cette même sous-région 30 à 50 ans plus tard, et seulement
5,8% ne s'y retrouvent pas. La situation est similaire pour le sud de Lanaudière quoique l'on
remarque une proportion un peu plus faible de fondateurs communs aux deux périodes et
spécifiques à la période ancienne.
3.1.4.1. Occurrence et recouvrement
L'occurrence d'un fondateur correspond au nombre de fois qu'il apparaît dans les généalogies.
Logiquement, plus le nombre de génération entre les sujets et un fondateur est grand, plus
celui-ci a de chances d'apparaître souvent dans les généalogies. L'occurrence est très variable
d'un fondateur à un autre. Le tableau 3.4 présente la distribution des fondateurs provinciaux
selon leur occurrence dans les différents corpus de Lanaudière et leur spécificité aux
généalogies d'une sous-région versus l'autre pour chacune des périodes. À la période 1945-55,
l'occurrence des fondateurs provinciaux dans chacune des sous-régions affiche des
proportions équivalentes au nord et au sud de Lanaudière que ces fondateurs soient spécifiques
ou communs aux deux sous-régions.
Les fondateurs provinciaux spécifiques aux corpus sous-régionaux de la période 1945-55
apparaissent une seule fois dans les généalogies dans environ 60% des cas et moins de cinq
fois dans environ 90% des cas. En revanche, seulement 35% des fondateurs provinciaux
communs aux deux sous-régions ont moins de cinq apparitions. C'est donc dire que les
fondateurs spécifiques ont généralement une plus faible occurrence que les fondateurs
communs aux deux sous-régions. D'autre part, 98,8% des fondateurs provinciaux ont un
nombre d'occurrence inférieur à 150 et 65% ne dépassent pas 9 apparitions. À la période
1985-95, la distribution des fondateurs spécifiques et communs selon leur occurrence dans les
deux sous-régions présente des proportions similaires, tout comme à la période 1945-55.
Toutefois, le poids des fondateurs spécifiques est plus grand au sud qu'au nord de Lanaudière
à la période récente. On retrouve ainsi une plus grande proportion de fondateurs (40%) ayant
moins de 5 apparitions dans cette sous-région.
Tableau 3.4
Distribution des fondateurs provinciaux selon la ou les sous-régions où ils apparaissent































































































































































































Les fondateurs spécifiques des deux périodes ont en général de faibles valeurs d'occurrence.
Au total, on dénote une proportion plus grande de fondateurs apparaissant moins de 5 fois
dans les généalogies de la période plus ancienne. Inversement, plus de fondateurs provinciaux
ont des valeurs élevées d'occurrence dans les généalogies de la période plus récente. Comme
le nombre de générations est plus grand entre les sujets mariés durant la période 1985-95 et les
fondateurs communs aux deux périodes, un nombre plus grand d'occurrences est possible pour
ces fondateurs dans les généalogies de ces sujets que dans celles de la période 1945-55.
Le recouvrement indique le nombre de sujets auxquels un fondateur provincial est relié,
autrement dit, cette mesure correspond au nombre de généalogies où apparaît un fondateur,
peu importe son nombre d'apparitions. Bien évidemment, les fondateurs apparaissant une
seule fois dans les généalogies recouvrent une seule généalogie. Néanmoins, un fondateur
apparaissant plus d'une fois ne recouvre pas nécessairement plus d'une généalogie, puisque ce
dernier peut apparaître plus d'une fois dans la même généalogie. Ainsi, on retrouve un plus
grand nombre d'individus ayant un recouvrement de 1 que d'individus ayant une occurrence
de 1 tel que présenté au tableau 3.5.
À la période 1945-55, la distribution des fondateurs provinciaux selon leur spécificité aux
sous-régions et leur recouvrement est équivalente. En somme, un peu plus de 20% des
fondateurs recouvrent une seule généalogie et environ 3% des fondateurs recouvrent plus de
50 généalogies. À la période plus récente, la distribution montrée au tableau 3.5 est aussi
équivalente, à l'exception de la plus grande proportion des fondateurs communs recouvrant
plus de 50 généalogies au nord de Lanaudière. En ce qui concerne le recouvrement des
fondateurs provinciaux dans les corpus de Lanaudière, le rapport entre les sous-régions est
donc essentiellement similaire aux deux périodes. Plus de 60% des fondateurs spécifiques à
une sous-région recouvrent une seule généalogie des sujets mariés en 1945-55 et en 1985-95 et
seulement quelques-uns de ces fondateurs se retrouvent dans plus de 10 généalogies. Par
contre, une plus grande proportion des fondateurs communs aux deux sous-régions ne dépasse
pas le cap des dix généalogies recouvertes à la période plus ancienne.
Tableau 3.5
Distribution des fondateurs provinciaux selon la ou les sous-régions où ils apparaissent











































































































































































3.1.4.2. Contribution génétique, origine et période d'implantation
La contribution génétique d'un fondateur explique la part du pool génique d'un groupe de
sujets attribuable à ce fondateur. Nous avons calculé la contribution génétique des fondateurs
provinciaux de façon à ce que la somme des valeurs obtenues égale l'entièreté du pool
génique. La figure 3.8 illustre ce concept : les courbes représentent la proportion de la
contribution génétique cumulée des corpus généalogiques expliquée par la proportion des
5033 fondateurs provinciaux considérés, ceux-ci étant classés en ordre décroissant de
contribution génétique. Si on fait l'hypothèse que les fondateurs contribuent tous également à
un pool génique donné on retrouverait une droite où les valeurs en abscisse égaleraient les
valeurs en ordonnée. La réalité est différente et certains individus laissent un petit nombre de
descendants dans la population (voire aucun) alors que d'autres ont un grand impact sur le
pool génique contemporain de cette population. Dans les corpus de Lanaudière, les 5033
fondateurs provinciaux ne se retrouvent pas dans tous les corpus généalogiques. La figure 3.8
montre qu'un peu plus de 60% des fondateurs provinciaux expliquent la totalité des pools
géniques des sous-régions de la période ancienne, alors qu'à la période plus récente, 78%
expliquent le pool génique du nord et 86% celui du sud. Ces proportions correspondent au
nombre de fondateurs provinciaux retrouvés dans chacun des corpus généalogiques,
nécessaires pour expliquer tous les bassins génétiques.
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Figure 3.8
Contribution génétique cumulée (%) de l'ensemble des 5033 fondateurs provinciaux à chacun
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La figure 3.9 illustre de la même façon la contribution génétique cumulée selon la proportion
des fondateurs provinciaux, mais cette fois-ci, l'analyse ne tient compte que des fondateurs
présents dans les généalogies de chacun des groupes de sujets. La figure montre clairement
que la structure de la contribution génétique des fondateurs provinciaux aux pools géniques
sous-régionaux est équivalente et ce, pour les deux périodes. Le tiers des bassins génétiques
est alors attribuable à 5% des fondateurs provinciaux, 70% à 25% des fondateurs, 90% à 55%
des fondateurs et 97% des pools géniques est expliqué par 75% des fondateurs. On observe
donc une très grande variabilité de la contribution génétique des fondateurs provinciaux.
Nous avons porté une attention particulière aux 30 fondateurs provinciaux ayant la plus grande
contribution génétique dans chacun des corpus généalogiques. Il s'agit donc pour les quatre
corpus de 120 fondateurs qui correspondent en fait à 79 individus distincts. Un plus grand
nombre de fondateurs sont spécifiques aux corpus généalogiques du sud par rapport aux
fondateurs retrouvés dans les corpus du nord. Parmi ces 79 plus gros contributeurs génétiques,
quatre sont communs aux quatre corpus, six sont communs à trois corpus, 13 sont communs
aux deux corpus du nord, quatre sont communs aux corpus de la période récente et 52 sont
spécifiques à un corpus.
Un fondateur ancien, en termes de générations, aura plus de chances d'avoir contribué
fortement au pool génique d'une population qu'un fondateur récent et ceci s'explique par le
fait que les possibilités de liens généalogiques augmentent avec le nombre de générations.
Néanmoins, un fondateur récent peut avoir un score de contribution génétique élevé pour un
ou quelques sujets (à cause des limites imposées par la sélection des sujets, un fondateur
récent ne peut avoir un grand nombre de descendants dans les corpus). À l'opposé, un
fondateur ancien ne peut avoir un score élevé que s'il apparaît souvent dans les généalogies de
plusieurs sujets. Parmi les 79 fondateurs provinciaux ayant la plus grande contribution
génétique dans les corpus généalogiques de Lanaudière, seulement dix se sont mariés après
1700 : deux se sont mariés au 18e siècle et huit se sont mariés après 1880.
La figure 3.10 présente la contribution génétique totale aux corpus généalogiques des
fondateurs provinciaux regroupés selon leur période de mariage. Les fondateurs provinciaux
53
de chacune des périodes de mariage contribuent de façon équivalente aux quatre pools
géniques à l'étude. De minces différences sont observées pour les fondateurs mariés durant la
période 1608 à 1659 et 1660 à 1699 qui contribuent respectivement un peu plus et un peu
moins aux pools géniques des sujets mariés en 1985-95. De façon générale, les fondateurs
mariés entre 1660 et 1699 sont les plus nombreux et la somme de leurs contributions
génétiques explique environ 50% du pool génique des quatre groupes de sujets (données
présentées à l'annexe 9).
Figure 3.10
Contribution génétique totale (%) des fondateurs provinciaux

















Les fondateurs provinciaux mariés entre 1608 et 1659 viennent au second rang de la part des
pools géniques qui leur est attribuable (~ 30%), bien qu'ils soient moins nombreux que ceux
mariés durant la période suivante. Par conséquent, ces fondateurs contribuent plus en moyenne
que ceux mariés entre 1660 et 1699. En somme, les fondateurs provinciaux mariés avant 1700,
expliquent plus de 80% des pools géniques des quatre groupes. Environ 15% du pool génique
est expliqué par les fondateurs provinciaux mariés au 18e siècle. Ainsi, la contribution
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Le tableau 3.6 présente la distribution et la contribution génétique totale des fondateurs
provinciaux dans les corpus généalogiques de Lanaudière selon leurs origines. Il en ressort
clairement que les fondateurs provinciaux les plus nombreux et ayant le plus contribué
génétiquement aux pools géniques de Lanaudière sont originaires de la France, soit environ
90%. Si on ajoute la contribution des fondateurs acadiens, qui sont aussi originaires de la
France, 95% des pools géniques de Lanaudière sont expliqués. Dix pour cent des pools
géniques s'expliquent par des fondateurs provinciaux d'une origine autre que la France. Dans
les corpus de la période plus ancienne, un peu plus de 160 fondateurs provinciaux acadiens
sont comptés au nord et au sud de Lanaudière, où respectivement 5,2% et 6,2% des bassins
génétiques leur est attribuable. Un plus grand nombre de fondateurs acadiens sont comptés
dans les corpus de la période plus récente, mais ils expliquent une plus faible part des pools
géniques. Pour la période 1945-55, une part de moins de 1% est attribuable aux différents
groupes de fondateurs provinciaux d'une origine autre que française ou acadienne, à
l'exception des Britanniques qui comptent pour 1,3% du pool génique du nord de Lanaudière.
À la période plus récente, une contribution génétique de 1% ou plus est observée chez les
fondateurs provinciaux originaires de VAllemagne et d'autres pays européens (Autriche,
Espagne, Italie, Pays-Bas, Pologne, Portugal, Suisse). Une très faible part des pools géniques
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est attribuable à des immigrants dont on n'a pu établir l'origine. Les fondateurs autochtones
sont regroupés parmi les fondateurs originaires de l'Amérique (sans l'Acadie).
3.1.5. Fondateurs régionaux
Les fondateurs régionaux sont les premiers individus des lignées généalogiques à s'être mariés
dans Lanaudière. Dans les quatre corpus de Lanaudière, 3454 fondateurs régionaux sont
observés, dont 1363 spécifiques à un corpus, 891 communs à 2 corpus, 615 communs à 3
corpus et 585 communs aux quatre corpus. En comparaison avec les fondateurs provinciaux,
on observe chez les fondateurs régionaux une plus grande proportion de fondateurs spécifiques
et une plus faible proportion de fondateurs communs aux quatre corpus. Les fondateurs
régionaux peuvent provenir d'une autre région du Québec ou être des immigrants s'étant
mariés dans Lanaudière. Dans ce cas, ils peuvent être à la fois des fondateurs provinciaux et
régionaux s'ils sont les premiers immigrants de leurs lignées à s'être mariés dans Lanaudière.
On retrouve entre 100 et 120 fondateurs provinciaux/régionaux dans les différents corpus de
Lanaudière. En somme, ils contribuent pour moins de 5% des différents pools géniques à
l'étude. La distribution de leurs origines est semblable à celle observée pour l'ensemble des
fondateurs provinciaux. Le deux tiers d'entre eux se sont mariés au cours du 18e siècle.
Dans les généalogies des sujets mariés en 1945-55, le tiers des fondateurs régionaux sont
spécifiques à une sous-région ou l'autre et l'autre tiers des fondateurs est donc commun aux
deux sous-régions alors qu'à la période 1985-95, une proportion plus grande de fondateurs
sont communs aux deux sous-régions (40,7%) et une proportion plus faible est spécifique au
sud de Lanaudière (26%), tel que présenté à la figure 3.11. Entre les deux périodes, le nord de
Lanaudière partage près de 50% des fondateurs régionaux, mais de plus nombreux fondateurs
spécifiques sont observés à la période 1985-95. La même tendance est observée au sud de
Lanaudière, bien que les proportions de fondateurs spécifiques à la période 1945-55 soient un
peu plus grandes qu'au nord de Lanaudière.
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Figure 3.11
Distribution des fondateurs régionaux selon leur apparition
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3.1.5.1. Occurrence et recouvrement
Les fondateurs régionaux montre en moyenne de plus faibles niveaux d'occurrence et de
recouvrement que les fondateurs provinciaux (tableaux 3.7 et 3.8). Tel qu'il a été observé pour
les fondateurs provinciaux, les fondateurs régionaux communs aux deux sous-régions
apparaissent en général plus souvent que les fondateurs spécifiques à un corpus sous-régional.
De plus, les fondateurs communs sont plus nombreux à recouvrir plusieurs généalogies que les
fondateurs spécifiques.
Tableau 3.7
Distribution des fondateurs régionaux selon la ou les sous-régions où ils apparaissent





















































































































































































Distribution des fondateurs régionaux selon la ou les sous-régions où ils apparaissent








































































































































































Pour la période 1945-55, les fondateurs régionaux ont une occurrence équivalente au nord et
au sud de Lanaudière. Près la moitié de ces fondateurs apparaissent une seule fois dans les
corpus généalogiques, moins de 20% ont plus de 5 occurrences et moins de 10 fondateurs
atteignent plus de 50 occurrences. Dans les corpus de la période 1985-95, les fondateurs
régionaux spécifiques et communs apparaissent en moyenne moins souvent dans les
généalogies des sujets du sud de Lanaudière que dans celles du nord. Alors que 52% des
fondateurs régionaux n'apparaissent qu'une seule fois dans les généalogies du sud, on observe
une proportion de 40% des fondateurs régionaux ayant une seule occurrence dans les
généalogies du nord de Lanaudière. D'autre part, on observe une proportion de 15% des
fondateurs régionaux apparaissant plus de cinq fois dans les généalogies du sud et de 28%
dans les généalogies du nord.
Le recouvrement des fondateurs régionaux montre le même patron de variabilité intrarégionale
que pour l'occurrence, c'est-à-dire que la distribution des fondateurs régionaux est équivalente
pour les deux sous-régions à la période 1945-55 alors qu'elle diffère d'une sous-région à
l'autre pour la période 1985-95. Durant la première période étudiée, plus de 45% des
fondateurs régionaux recouvrent une seule généalogie, et 15% des fondateurs recouvrent plus
de cinq généalogies, mais seulement quatre fondateurs se retrouvent dans 50 généalogies ou
plus. À la période 1985-95, 57% des fondateurs régionaux spécifiques au nord et 77% au sud
recouvrent une généalogie. Tout comme les fondateurs spécifiques, les fondateurs communs
ont un plus faible recouvrement dans les généalogies du sud. Ainsi, 28,5% et 40,5% des
fondateurs communs recouvre respectivement une seule généalogie des sous-régions nord et
sud.
3.1.5.2. Contribution génétique, origines et périodes de mariage
La figure 3.12 présente, pour chacun des corpus de Lanaudière, la contribution génétique
cumulée des fondateurs régionaux, classés en ordre décroissant de contribution génétique. La
forme générale des courbes est similaire, et les différences observées sont plus marquées au
début des courbes. On retrouve une grande variabilité de l'apport des fondateurs : un petit
nombre de fondateurs contribuent pour une grande proportion des pools géniques et à
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l'opposé, un grand nombre de fondateurs contribuent peu. Les courbes correspondant aux
corpus de la période 1945-55 sont identiques, alors que celles de la période 1985-95 diffèrent.
Figure 3.12
Contribution génétique cumulée (%) des fondateurs régionaux retrouvés dans chacun des
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Pour la période 1945-55, 25% du pool génique est expliqué par les 158 fondateurs régionaux
ayant la plus haute contribution génétique au nord de Lanaudiere et par 161 fondateurs au sud,
soit 5% des fondateurs régionaux dans ces corpus. Pour expliquer 60% des pools géniques
sous-régionaux à la période ancienne, on doit considérer 25% des fondateurs régionaux, 65%
des fondateurs sont nécessaires pour expliquer 90% des pools géniques et 85% pour expliquer
97%. Comparativement aux courbes de la période 1985-95, les courbes de la période plus
ancienne s'approchent plus de la droite hypothétique de contribution génétique égale des
fondateurs. Le tiers du pool génique des sujets du nord de Lanaudiere mariés durant la période
plus récente est attribuable à 5% des fondateurs régionaux, soit 107 individus. Pour expliquer
60% de ce pool génique, 20% des fondateurs sont nécessaires; 90% est attribuable à 60% des
fondateurs régionaux et 97% à 80% des fondateurs. Enfin, le pool génique du sud de
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Lanaudière à la période 1985-95 est expliqué à 55% par 5% des fondateurs, à 90% par 55%
des fondateurs et à 97% par 80% des fondateurs.
En ce qui concerne la contribution génétique des fondateurs, la différence entre les deux
périodes se trouve essentiellement chez les fondateurs régionaux ayant la plus forte
contribution génétique. L'examen des ces fondateurs montre en premier lieu que l'on retrouve
un nombre considérablement plus grand de fondateurs régionaux ayant des scores de
contribution génétique de 0,5 et mariés après 1900 dans les corpus de la période plus récente.
Une telle contribution génétique de fondateurs récents correspond à la part du génome d'un
sujet provenant d'un ou l'autre de ses parents. On retrouve donc un nombre plus grand de
parents qui sont des fondateurs régionaux dans les généalogies des sujets mariés durant la
période plus récente.
La contribution génétique des fondateurs regroupés selon leur période de mariage (figure 3.13)
corrobore ce résultat. On y observe que les fondateurs régionaux mariés après 1900 expliquent
plus de 50% du pool génique des sujets du sud de Lanaudière mariés à la période récente. Les
fondateurs régionaux les plus anciens retrouvés dans les corpus de Lanaudière se sont mariés
en 1672. Ce couple fait partie des 30 fondateurs ayant la plus haute contribution génétique
dans les corpus du nord de Lanaudière. Peu de fondateurs mariés dans Lanaudière avant 1700
sont retrouvés (au total : 56) et ils contribuent pour une faible part des pools géniques
lanaudois. Néanmoins, ils sont presque tous retrouvés dans les quatre corpus de Lanaudière.
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La distribution de la contribution génétique totale des fondateurs selon leur période de mariage
est équivalente dans les corpus de la période 1945-55 alors qu'elle est différente dans les
corpus de l'autre période. Les fondateurs régionaux mariés avant 1800 expliquent un peu plus
de 70% des pools géniques du nord et du sud de Lanaudière à la période 1945-55. La
distribution des fondateurs régionaux selon leur période de mariage dans les généalogies du
nord de Lanaudière en 1985-95 est semblable à la période 1945-55, mais une moins grande
proportion du pool génique est attribuable aux fondateurs mariés au 18e siècle ainsi qu'à ceux
mariés dans la première moitié du 20e siècle et une plus grande part à ceux mariés après 1949.
En comparaison, dans les généalogies du sud de Lanaudière à la période 1985-95, les
fondateurs régionaux des périodes de mariage précédant le 20e siècle contribuent pour une
moindre part du pool génique aux profits des fondateurs mariés après 1900.
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Tableau 3.9
Distribution et contribution génétique totale (%) des fondateurs régionaux
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*Les contrats de mariage ont eu lieu dans un endroit indéterminé au Québec
Le tableau 3.9 présente la proportion de la contribution génétique totale attribuable aux
fondateurs régionaux selon leurs origines, et est illustré à la figure 3.14. Pour faciliter
l'analyse, les 26 régions du Québec présentées à la carte 1.1 ont été regroupées en 6 grandes
régions, soit l'Ouest du Québec (Abitibi, Laurentides, Outaouais et Témiscamingue), la
Région de Montréal (île de Montréal, Laval, Rive-Nord et Rive-Sud de Montréal), le Centre
du Québec (Beauce, Bois-Francs, Estrie, Mauricie et Richelieu), la Région de Québec (Côte-
de-Beaupré, Côte-du-Sud, Lévis-Lobtinière, Portneuf et ville de Québec et les environs), le
Nord-Est du Québec (Charlevoix, Côte-Nord, Saguenay-Lac-St-Jean) et l'Est du Québec (Bas-
Saint-Laurent, Gaspésie, îles-de-la-Madeleine). Les contrats de mariage ont été alloués au
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La contribution génétique des fondateurs régionaux groupés selon leurs origines présente une
variabilité considérable d'un corpus à l'autre. Il est intéressant de noter que les fondateurs
régionaux immigrants en provenance de la France et de l'Acadie contribuent de façon égale
aux pools géniques sous-régionaux de Lanaudière. Au total, environ 10% des pools géniques
sous-régionaux observés à la période 1945-55 et du nord de Lanaudière en 1985-95 leur est
attribuable et 5% du pool génique du sud en 1985-95. Les fondateurs régionaux immigrants
d'une autre origine sont peu nombreux et leur contribution génétique totale ne dépasse pas
1,5%. Les fondateurs régionaux s'étant mariés devant un notaire (contrats de mariage)
contribuent pour une part non négligeable des pools géniques sous-régionaux et d'autant plus
au nord qu'au sud de Lanaudière. La région québécoise d'origine de ces fondateurs est
indéterminée.
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À la période 1945-55, les pools géniques sous-régionaux sont expliqués à environ 75% par des
fondateurs régionaux provenant des trois régions comprenant les grands pôles de peuplement
pionnier en Nouvelle-France (centre du Québec, région de Montréal et de Québec). Toutefois,
le sud de Lanaudière reçoit un apport génétique plus grand en provenance de Montréal que le
nord (30% versus 14%), dont les deux tiers de la contribution génétique totale provient des
fondateurs régionaux originaires du Centre du Québec et de la région de Québec. Moins de 2%
de ces pools géniques sont expliqués par des fondateurs régionaux de l'Est et du Nord-Est du
Québec et moins de 15% par des fondateurs immigrants.
La structuration du pool génique du nord de Lanaudière en 1985-95 selon les origines des
fondateurs régionaux est similaire à celle observée 40 ans plus tôt dans cette même sous-
région. Plus de 60% du pool génique est attribuable aux fondateurs régionaux provenant du
Centre du Québec et de la région de Québec, 12,5% provient de fondateurs de la région de
Montréal et environ 10% des fondateurs régionaux immigrants. Entre les deux périodes, on
note quelques distinctions au nord de Lanaudière dont la contribution génétique totale des
fondateurs régionaux irlandais supérieure à la période 1945-55 (1,5% versus 0,2%) et un plus
grand apport de l'Est du Québec au pool génique de la période 1985-95 (3,8% versus 0,9%).
Le sud de Lanaudière à la période 1985-95 se distingue des autres corpus pour la contribution
génétique plus faible des immigrants (7%), des fondateurs provenant des trois régions
centrales (66%), et par un apport beaucoup plus grand de l'Est (13,5%) et du Nord-Est du
Québec (7,5%). Comparativement à la sous-région sud en 1945-55, une moins grande
proportion du pool génique est attribuable aux fondateurs régionaux originaires de Montréal
(20 % versus 30%).
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3.2. Etude épidémiogénétique de la névrite héréditaire NHSA2
La carte 3.1 présente la distribution géographique des porteurs de l'une ou l'autre des deux
mutations dans le gène HSN2, qui sont responsables de l'expression de la NHSA2, selon leurs
génotypes et leurs lieux de mariage (pour 3 porteurs non mariés, le lieu de résidence a été
utilisé). La carte 3.2 présente, quant à elle, la même distribution selon le lieu de mariage des
parents des porteurs. Chaque cercle représente un sujet. Un demi-cercle bleu représente un
allèle du gène HSN2 porteur de la mutation C.943C—>T (appelée mutation 1 dans la légende),
alors qu'un demi-cercle vert représente un allèle du gène HSN2 porteur de la mutation c.918-
19insA (mutation 2). Dans les corpus de porteurs, les sujets portent un seul allèle muté et ne
sont donc pas atteints de la NHSA2. À l'exception d'un individu hétérozygote composé (c'est-
à-dire porteur des deux mutations), dont le génotype des parents est indéterminé. Cet individu,
appelé sujet 1, fait partie des corpus de porteurs des deux mutations.
Tous les sujets se sont mariés ou résident à l'ouest de la région de Mauricie-Bois-Francs. Au
Québec, à notre connaissance, aucun individu atteint ou porteur hétérozygote n'a été identifié
à l'est de la région de Lanaudière. La majorité des porteurs de la mutation C.943C—>T (11/17)
ainsi que leurs parents (12/17) se sont mariés dans la région de Lanaudière et ce, plus souvent
dans la sous-région nord telle que définie dans la présente étude. Dans notre corpus, on
retrouve donc cinq porteurs de cette mutation dont les parents se sont mariés à l'extérieur de
Lanaudière. Ils se sont mariés à Montréal (sujets 1 et 4), dans la région de la Montérégie (sujet
10), et dans la région de l'Outaouais (sujets 9 et 17). Les mariages des porteurs de la mutation
C.943C—>T se situent entre 1925 et 1987 (moyenne = 1953) et celui de leurs parents entre
1901 et 1965 (moyenne = 1927). Cinq porteurs de la mutation c.918-19insA sur six, ainsi que
leurs parents, se sont mariés dans trois municipalités du nord de Lanaudière (Berthierville,
Joliette et St-Thomas-de-Juliette). Le mariage des porteurs de la mutation la plus rare se
situent entre 1951 et 1967 (moyenne = 1960) et celui de leurs parents entre 1929 et 1937
(moyenne = 1933).
La distribution des sujets selon leurs lieux de mariage et celui de leurs parents suggère donc un
effet fondateur du centre-ouest du Québec pour la mutation C.943C—*T alors que pour la
mutation c.918-19insA, elle suggère un effet fondateur plus localisé au nord de Lanaudière.
Carte 3.1
Distribution géographique des sujets selon leurs génotypes et leur lieu de mariage
Carte 3.2




3.2.1.1. Mesures descriptives des corpus généalogiques
Les généalogies des porteurs de la mutation C.943C—>T et des témoins ont été reconstruites
jusqu'à une profondeur moyenne de plus de 9 générations, tel que montré au tableau 3.10.
Dans les trois corpus généalogiques, entre 40 000 et 44 000 ancêtres totaux ont été identifiés.
Parmi ceux-ci, entre 11 000 et 13 000 ancêtres sont distincts. Les ancêtres apparaissent donc
en moyenne entre 3,3 et 3,8 fois dans les généalogies de chaque groupe. Le nombre moyen
d'occurrences, ou indice d'homogénéité, est plus élevé dans le corpus de porteurs, signe d'une
plus grande homogénéité génétique.
Tableau 3.10
Caractéristiques générales des corpus généalogiques des porteurs de la mutation C.943C—»T
et des deux groupes de témoins
Porteurs Témoins
Nombre de généalogies 17
Nombre d'ancêtres totaux (a) 43010
Nombre d'ancêtres distincts (b) 11267
Indice d'homogénéité (a/b) 3,8
Profondeur généalogique
Moyenne (a) 9,6(1,6) 9,4(2,2) 9,4(2,0)
Maximale 16 15 15
La complétude par génération des généalogies des porteurs et des témoins est illustrée à la
figure 3.15. Les valeurs numériques pour chaque sujet et chaque groupe sont présentées en
annexe 10. Les résultats sont présentés jusqu'à la génération 14 puisque très peu de liens ont
pu être identifiés au-delà de cette génération. En plus de permettre de vérifier la comparabilité
des corpus de porteurs et de témoins, la complétude des généalogies revêt une grande












territoire québécois. En effet, un lien manquant entre un porteur et un individu introducteur
potentiel pourrait biaiser les résultats voire nous empêcher d'identifier.
Les généalogies des porteurs sont complètes jusqu'à la 4e génération. Les branches
interrompues à la 5e génération sont retrouvées dans les généalogies de deux sujets. Pour le
sujet 1, l'information manquante concerne des immigrants en provenance de la France, pour le
sujet 16, elle concerne deux couples dont le mariage est introuvable et dont l'identité des
parents est introuvable. Plus de 90% des ancêtres sont retrouvés jusqu'à la 8° génération et si
on tient compte de la perte d'information due aux branches généalogiques interrompues, la
complétude relative chute sous la barre des 90% à la 10e génération.
Tel que présenté à la figure 3.15, la complétude les généalogies des porteurs de la mutation
C.943C—»T et des deux groupes de témoins est équivalente à chaque génération. Les branches
généalogiques s'interrompent principalement entre la 8e et la 12e génération, ce qui correspond
à la période de peuplement de la Nouvelle-France.
Figure 3.15
Indice de complétude par génération des généalogies des porteurs de la mutation C.943C—*T
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3.2.1.2. Apparentement
La figure 3.16 présente les coefficients moyens d'apparentement par génération évalués pour
les paires de sujets à l'intérieur des groupes et entre les groupes. L'apparentement des porteurs
de la mutation C.943C—»T est beaucoup plus élevé que l'apparentement observé à l'intérieur
des groupes de témoins. L'écart entre les porteurs et les témoins se situe essentiellement dans
les quatre premières générations, indiquant un apparentement proche plus élevé chez les
porteurs. À la 4e génération, 5 paires de sujets porteurs ont un ancêtre en commun (sur un total
de 136 paires), alors que chez les témoins, seulement une paire de sujets du premier groupe est
apparentée. Aux générations plus éloignées, l'apparentement croît de façon un peu plus
soutenue entre les paires de porteurs que de témoins. À la 9e génération, toutes les paires de
sujets de chacun des groupes ont au moins un ancêtre en commun.
Figure 3.16
Coefficients moyens d'apparentement intragroupe et intergroupe par génération
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L'apparentement intergroupe montre que les porteurs sont plus apparentés aux sujets du
premier groupe de témoins qu'au deuxième. Toutefois, ces niveaux d'apparentement
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intergroupe sont plus faibles que ceux observés entre les porteurs de la mutation C.943C—»T.
Puisque les témoins ont été appariés aux porteurs selon les mêmes critères et dans la même
population, la différence observée entre les deux groupes s'explique par le hasard de
l'échantillonnage. Les témoins ne sont pas plus apparentés à l'intérieur qu'entre les groupes.
3.2.1.3. Consanguinité
La figure 3.17 montre les coefficients moyens de consanguinité chez les porteurs de la
mutation la plus fréquente et les groupes de témoins qui y sont appariés. De façon générale,
les niveaux de consanguinité sont plus élevés que les niveaux d'apparentement à l'intérieur de
chaque groupe. Les porteurs de la mutation montre les niveaux de consanguinité les plus
élevés expliqués essentiellement par avant la 5e génération chez 3 sujets sur 17. Pour ces
sujets, la part de la consanguinité proche est nettement plus élevée que la consanguinité
éloignée. Les parents de tous les porteurs ont des ancêtres en commun si on remonte jusqu'à la
9e génération.
Figure 3.17
Coefficients moyens de consanguinité par génération des porteurs de la mutation 943C—>T et
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3.2.1.4. Noyaux ancestraux
Le tableau 3.11 présente la spécificité, le recouvrement et l'occurrence des ancêtres présents
dans les corpus généalogiques de porteurs de la mutation C.943C—*T et de témoins. Environ le
tiers des ancêtres retrouvés dans un corpus sont spécifiques à ce corpus, autrement dit, le deux
tiers des ancêtres d'un groupe se retrouve aussi minimalement dans un autre groupe, ce qui
démontre la complexité de la structure de la population. Les ancêtres recouvrant plus de 14
généalogies et ayant un nombre d'occurrences élevé sont ceux qui ont la plus forte probabilité
d'avoir introduit la mutation dans la population canadienne-française. Environ la moitié des
ancêtres ne recouvre qu'une seule généalogie, ou entre 2 et 14 généalogies et une très faible
proportion des ancêtres recouvrent 15 généalogies ou plus. De plus, une relation inverse est
observée entre le nombre d'ancêtres et le nombre d'occurrences dans les généalogies. Enfin,
on remarque que la proportion des ancêtres apparaissant dans 15 à 17 généalogies est le
double chez les porteurs, par rapport aux témoins, ce qui correspond aussi à une plus forte
proportion d'occurrences élevées dans les généalogies de porteurs.
Tableau 3.11
Spécificité, recouvrement et occurrence des ancêtres retrouvés dans les généalogies des
porteurs de la mutation C.943C—>T et des deux groupes de témoins
ancêtres spécifiques (%)
ancêtres non-spécifiques (%)





































Afin de déterminer quels ancêtres ont la plus haute probabilité d'avoir introduit la mutation
C.943C—>T dans la population canadienne française, nous avons sélectionné les 49 ancêtres
apparaissant dans 15 généalogies ou plus de porteurs. Ensuite, en examinant leurs liens de
parenté, nous avons regroupé ces ancêtres en noyaux ancestraux qui correspondent à des
groupes familiaux. Ainsi, 12 noyaux ancestraux ont une probabilité plus grande d'avoir
introduit la mutation C.943C—>T selon l'hypothèse de l'introduction unique. Le recouvrement
des noyaux ancestraux dans les généalogies de porteurs comparativement à celles des témoins
est présenté au tableau 3.12. À l'intérieur de chaque noyau ancestral, l'ancêtre ayant la plus
haute contribution génétique aux porteurs a été identifié. Le tableau 3.12 présente la
contribution génétique de ces 12 ancêtres aux porteurs et leurs contributions génétique
moyennes aux témoins, ainsi que la différence relative entre les deux.
Tableau 3.12
Description des 12 noyaux ancestraux recouvrant 15 généalogies ou plus






































































































Basé sur l'ancêtre avec la contribution génétique la plus élevée
' Contribution moyenne aux deux groupes de témoins
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Tous les ancêtres regroupés dans les 12 noyaux ancestraux ont transmis des gènes à 15, 16 ou
17 porteurs de la mutation C.943C—>T. Plus la contribution génétique d'un ancêtre est élevée,
plus la part du génome qui lui est attribuable est grande, par conséquent, la probabilité que cet
ancêtre ait transmis un même allèle à tous les porteurs est d'autant plus grande.
La comparaison de la contribution génétique des ancêtres aux porteurs et aux témoins fait
ressortir six noyaux ancestraux ayant plus contribué aux porteurs qu'aux témoins. Toutefois,
ces six noyaux ancestraux ne recouvrent pas tous les 17 généalogies de porteurs. Bien que la
majorité des noyaux ancestraux aient un recouvrement des porteurs plus fort (n=7) ou égal
(n=4) au recouvrement des témoins, ils ne présentent pas tous la même spécificité aux porteurs
en regard du nombre de généalogies de témoins recouvertes. Les noyaux 1A et IB
apparaissent dans les 17 généalogies de porteurs. Le noyau ancestral IA apparaît dans la
majorité des généalogies des témoins (15 et 17) alors que le noyau IB recouvre moins de
généalogies de témoins (11 et 14 versus 17) et est donc plus spécifique aux porteurs que le
noyau 1A. Par le fruit du hasard, aucun des couples ayant le plus contribué à l'intérieur des 12
noyaux ancestraux n'a un recouvrement de 16 généalogies. Les autres noyaux ancestraux
recouvrent 15 généalogies de porteurs sur 17. Classés en ordre décroissant de spécificité aux
porteurs, on retrouve les noyaux 1K, II, 1G, et IE. Le noyau ancestral affichant la plus forte
contribution génétique aux porteurs est le noyau IE, 1A vient en second rang et IB en
troisième. La plus grande différence relative observée dans la contribution génétique aux
porteurs par rapport aux témoins est celle du noyau II, la seconde celle du noyau IE, puis
celle du noyau ancestral 1G.
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Tableau 3.13
Description des 6 noyaux ancestraux ayant la plus haute probabilité d'avoir introduit la
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Basé sur l'ancêtre (ou le couple) avec la contribution génétique auxporteurs la plus élevée
Le tableau 3.13 présente l'année de mariage et le lieu d'origine de l'ancêtre ou du couple
d'ancêtres ayant la plus forte contribution à l'intérieur de chaque noyau ancestral. Le couple
fondateur 1A est retrouvé dans toutes les généalogies des porteurs. Les conjoints immigrants
sont originaires des régions françaises de l'Aunis et de l'Angoumois et se sont mariés en 1629.
Ce couple est retrouvé dans au moins 85% de généalogies dans chacun des corpus de
Lanaudière (voir annexe 14) et fait partie des 15 fondateurs provinciaux ayant la plus forte
contribution génétique dans ces corpus généalogiques. Il n'est donc pas étonnant de retrouver
ces ancêtres parmi les plus forts contributeurs des corpus de porteurs et de témoins de la
mutation C.943C—»T. L'ancêtre ayant la plus forte contribution génétique dans le noyau
ancestral IB s'est marié deux fois (année moyenne de mariage 1642) et est originaire de
l'Aunis. Il fait partie des 70 fondateurs provinciaux ayant le plus contribué aux pools géniques
de Lanaudière et recouvre entre 63% et 79% généalogies de chaque corpus. Le couple
fondateur IE, marié en 1671, est originaire de Bretagne et fait partie des 30 fondateurs
provinciaux ayant la plus forte contribution génétique aux corpus de sujets de Lanaudière. Il
recouvre entre 51% et 71% des généalogies de chaque corpus. Les noyaux ancestraux 1G, II
et 1K ont une plus faible contribution génétique dans les corpus de Lanaudière, mais ils
recouvrent tout de même entre 50% à 84% des généalogies de ces corpus. Les couples ayant la
plus forte contribution dans les noyaux ancestraux II et 1K sont des Français qui ne sont
jamais venus en Nouvelle-France. Ils ont chacun trois enfants mariés en Acadie qui ont laissé
une descendance au Québec.
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3.2.2. Mutation 918-919insA
3.2.2.1. Mesures descriptives des corpus généalogiques
Les généalogies de porteurs de la mutation c.918-19insA et de témoins qui y sont appariés
atteignent en moyenne 10 générations et entre 13 800 et 18 200 ancêtres sont retrouvés dans
chacun des groupes. Parmi ces ancêtres, entre 5 500 et 6 600 sont distincts et apparaissent en
moyenne entre 2,5 et 2,8 fois. Les caractéristiques générales sont équivalentes d'un corpus à
l'autre bien qu'un plus faible nombre d'ancêtres totaux et distincts soient retrouvés dans le
premier groupe de témoins.
Tableau 3.14
Caractéristiques générales des corpus généalogiques de porteurs de la mutation c.918-19insA
et des deux groupes de témoins appariés
Nombre de généalogies
Nombre d'ancêtres totaux (a)



























La figure 3.18 montre la complétude des généalogies des porteurs de la mutation la plus rare,
et des témoins appariés. On y remarque que la complétude est un peu plus faible dans le
corpus généalogique du premier groupe de témoins aux 10e, 11e et 12e générations, ce qui
explique le moindre nombre d'ancêtres totaux et distincts observés dans ce corpus. La
complétude est maximale dans les trois corpus pour les quatre premières générations.
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Figure 3.18
índice de complétude par generation des généalogies des porteurs de la mutation c.918-19insA
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3.2.2.2. Apparentement
À la profondeur maximale, l'apparentement entre les porteurs est plus grand que
l'apparentement à l'intérieur des groupes de témoins et entre les différents groupes, tel que
montré à la figure 3.19. À la 2e génération, on retrouve un apparentement non nul entre les
porteurs et les sujets du groupe 2, contrairement aux autres coefficients observés. À partir de
la 3e génération, T apparentement entre les porteurs de la mutation c.918-19insA augmente
considérablement par rapport aux autres paires de sujets et atteint des niveaux plus élevés que
ceux observés pour la mutation la plus fréquente (phi maximum = 45,5 x 104).
L'apparentement plafonne vers la 1 Ie génération, où peu de nouveaux liens généalogiques ont
pu être identifiés. À l'intérieur de chaque groupe, tous les sujets partagent au moins un ancêtre
à partir de la 9e génération. L'apparentement est beaucoup plus fort entre les porteurs qu'entre
les témoins pour toutes les profondeurs générationnelles, ce qui indique que les porteurs
descendent d'un bon nombre d'ancêtres très interreliés.
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Figure 3.19
Coefficients moyens d'apparentement intragroupe et intergroupe par génération
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3.2.2.3. Consanguinité
La figure 3.20 présente les coefficients moyens de consanguinité pour les porteurs et témoins
de la mutation c.918-19insA. Les témoins du groupe 1 présentent les coefficients les plus
élevés qui s'expliquent par des liens de consanguinité proche (moins de 5 générations) chez
les parents de deux témoins (coefficients de 0,0625 et de 0,03125). Un lien de consanguinité à
la 4e génération est aussi retrouvé chez un témoin du deuxième groupe (coefficient de 0,03125
à la 4e génération). En moyenne, les porteurs de la mutation c.918-19insA montrent des
coefficients de consanguinité plus faibles que les témoins et que les coefficients moyens
d'apparentement intragroupe observés chez les porteurs. Un apparentement plus fort est donc
observé entre les porteurs qu'entre les parents des porteurs. On remarque une grande
variabilité dans les niveaux de consanguinité des trois groupes qui peut s'expliquer par le petit
nombre de sujets échantillonnés dans chaque groupe qui accentue les effets du hasard de
l'échantillonnage. La consanguinité proche explique la majeure partie des valeurs de
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consanguinité observées dans chacun des groupes, et aussi F écart entre les différents groupes.
Aux générations plus éloignées, la consanguinité augmente régulièrement. À la 8e et 9e
génération, tous les sujets sont issus d'une union consanguine (annexe 17). L'augmentation
subséquente des coefficients est le fruit de nouvelles boucles généalogiques reliant les parents
des sujets.
Figure 3.20
Coefficients moyens de consanguinité par génération
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3.2.2.4. Noyaux ancestraux
Dans les corpus de porteurs de la mutation c.918-19insA et de témoins, plus du tiers des
ancêtres retrouvés sont spécifiques à un corpus généalogique, alors que l'autre partie des
ancêtres se retrouve au moins dans deux corpus (tableau 3.15). Comme dans les corpus
généalogiques de Lanaudière et ceux de la mutation C.943C—>T, on observe une relation
inverse entre le nombre d'ancêtres, leur recouvrement et leur occurrence. Ainsi, on retrouve
dans chaque corpus un peu plus de la moitié des ancêtres apparaissant une fois et plus de 60%
dans une seule généalogie, alors que moins de 6% des ancêtres ont plus de 10 occurrences et
recouvrent cinq ou six généalogies.
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Tableau 3.15
Spécificité, recouvrement et occurrence des ancêtres retrouvés dans les généalogies des
porteurs de la mutation c.918-19insA et des deux groupes de témoins
ancêtres spécifiques (%)
ancêtres non-spécifiques (%)




































Selon l'hypothèse de l'introduction unique, c'est parmi les ancêtres recouvrant cinq ou six
généalogies que doit se retrouver l'ancêtre ayant introduit la mutation c.918-19insA au
Québec. Une plus grande proportion des ancêtres ayant un tel recouvrement est retrouvée dans
les généalogies des porteurs (5,9%) que dans celles des témoins (2,3% et 1,7%), ce qui appuie
l'observation d'un plus grand partage d'ancêtres entre les porteurs de la mutation c.918-
19insA en comparaison avec les témoins, tel que montré par les mesures d'apparentement.
Tel que décrit pour la mutation C.943C—>T, nous avons regroupé les 372 ancêtres recouvrant
cinq ou six généalogies en 43 noyaux ancestraux. Le tableau 3.16 présente leur recouvrement
parmi les corpus généalogiques de porteurs et de témoins, ainsi que la valeur maximale de
contribution génétique aux porteurs observée dans chaque noyau ancestral comparée à la
contribution génétique moyenne du même ancêtre aux groupes de témoins et la différence
relative entre les deux. Parmi ces 43 noyaux ancestraux, 12 ont une probabilité plus grande
d'avoir introduit la mutation c.918-19insA au Québec puisqu'ils ont une contribution
génétique assez élevée (arbitrairement fixée à plus de 100 x 10~4) et une différence relative de
contribution génétique aux porteurs notablement élevée (arbitrairement fixée à plus de 30%).
Les caractéristiques de l'ancêtre (ou couple) ayant la plus forte contribution génétique dans
chacun de ces 12 noyaux ancestraux sont présentées au tableau 3.17.
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Tableau 3.16
Description des 43 noyaux ancestraux recouvrant 5 généalogies ou plus
de porteurs de la mutation c.918-19insA
Noyau






























































































































































































































































































































Basé sur l'ancêtre avec la contribution génétique la plus élevée



























Description des 12 noyaux ancestraux ayant la plus haute probabilité d'avoir introduit la
mutation c.918-19insA dans la population canadienne-française
Noyau Arméede Sujets non-
ancestral mariage Origine (origine des parents) reliés
Picardie / Québec (île de France/ Périgord)
Beauce en France / Picardie
Ile de France / Perche
Aunis
Ville de Québec (Brie/ Normandie)
Beauce en France / Montréal (France)
Mauricie (États-Unis (Angleterre)/ France) 1
Belgique / Ville de Québec (Belgique/ Perche) 1
Montréal (Aunis/ Brie) / Sorel (Saintonge) 1
Bourgogne/Poitou 1
Acadie (France) 22
île de France 25
Basé sur l'ancêtre (ou couple) avec la contribution génétique aux porteurs la plus élevée
Parmi les noyaux ancestraux recouvrant six généalogies, celui affichant la plus forte
contribution génétique aux porteurs est le noyau 2A. Pourtant, le plus spécifique aux porteurs
est le noyau 2F étant donné qu'il est celui recouvrant le moins de généalogies de témoins et
ayant la plus grande différence relative de contribution génétique aux porteurs et témoins. Le
noyau ancestral 2F fait partie des noyaux ancestraux ayant la plus faible contribution
génétique totale aux corpus de Lanaudière (voir annexe 18) et de ce fait, il est un bon candidat
pour avoir introduit la mutation c.918-19insA dans la population de Lanaudière.
Parmi les noyaux ancestraux les plus probables d'avoir introduit la mutation, mais ne
recouvrant que cinq généalogies sur six, le noyau ancestral présentant la plus haute
contribution génétique est le noyau 2P. Ce noyau ancestral est aussi le plus spécifique aux
porteurs puisqu'il n'apparaît que dans une des 12 généalogies de témoins. Fait intéressant, ce
noyau est celui qui affiche le plus faible recouvrement et la plus faible contribution génétique
aux différents corpus de Lanaudière. Or, nous ne pouvons affirmer que ce noyau ancestral a
introduit la mutation c.918-19insA, puisqu'il ne recouvre pas la généalogie de l'ego 1.
CHAPITRE 4
SYNTHÈSE ET DISCUSSION DES RÉSULTATS
4.1. Analyse démogénétique de Lanaudière
Une approche analytique comparative a été utilisée afin de caractériser la variabilité
démogénétique intrarégionale de Lanaudière et ses transformations au cours du 20e siècle. Les
analyses et les questionnements de ce projet donnent suite aux travaux de Bilodeau (2002) et
de Lavoie (2003) qui ont utilisé une approche analogue pour décrire la variabilité
intrarégionale de l'Abitibi-Témiscamingue et du Saguenay-Lac-St-Jean, respectivement.
L'intérêt de cette approche réside dans la possibilité de mettre en parallèle les caractéristiques
démogénétiques distinctives des populations et leurs particularités historiques, géographiques
ou démographiques. De plus, cette approche est bien adaptée pour les données généalogiques.
La distribution des sujets sélectionnés selon leurs lieux de mariage (cartes 2.1 et 2.2) fait
ressortir les municipalités les plus populeuses et la dispersion de la population sur le territoire
de chacune des sous-régions, en 1945-55 et en 1985-95. Toutefois, cette répartition sur le
territoire n'est pas représentative de l'ensemble de la population, puisque le même nombre de
sujets a été sélectionné dans chacune des sous-régions. Il est important d'insister sur le fait que
l'approche généalogique comparative est grandement simplifiée par l'utilisation de corpus de
taille identique. En effet, un corpus généalogique est un objet d'étude complexe et la grande
variance inhérente à certaines mesures démogénétiques fait qu'il est souvent peu informatif de
les réduire en valeurs moyennes. Par exemple, à l'intérieur d'un corpus généalogique de n
sujets donnés, un ancêtre peut à la fois avoir beaucoup contribué génétiquement à un sujet
donné et nullement à un autre. Il est alors beaucoup plus informatif de connaître la valeur
totale de sa contribution à un groupe de sujets, plutôt que de décrire la moyenne de cg d'un
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ancêtre à n sujets (pour une discussion plus élaborée, voir Roberts 1968; Gagnon et Heyer
2001). Or, la comparaison de la contribution génétique totale d'un ancêtre à un groupe de
sujets donné, dépend de façon explicite du nombre de sujets de départ.
4.1.1. Variabilité intrarégionale de Lanaudière en 1945-55 et en 1985-95
4.1.1.1. Période 1945-55
À la période 1945-55, les mesures descriptives des corpus généalogiques de Lanaudière sont
équivalentes pour le nord et le sud de Lanaudière, ce qui atteste notamment de la
comparabilité de ces corpus. De plus, l'équivalence des mesures descriptives constitue un
premier indice que la structure de ces corpus généalogiques est similaire. Pour ces deux sous-
régions, les branches généalogiques atteignent en moyenne 9,3 générations. Cette profondeur
générationnelle moyenne est aussi trouvée dans les généalogies de 90 sujets de Lanaudière
mariés entre 1935 et 1974 de l'étude de Vézina et al. (2004) qui portait sur la comparaison des
mesures d'apparentement biologique du Saguenay-Lac-St-Jean avec les 25 autres régions du
Québec. Bien entendu, les comparaisons avec des corpus de différentes tailles sont présentées
à titre indicatif, étant donné les limites présentées plus haut.
Les mesures d'apparentement permettent de saisir l'intensité des liens à l'intérieur et entre des
groupes de sujets donnés. À la période 1945-55, on observe un apparentement plus fort à
l'intérieur de chacune des sous-régions qu'entre les deux sous-régions lanaudoises. Ceci
signifie qu'il existe une certaine différenciation génétique entre ces deux sous-régions, qui
pourrait résulter de leur contexte historique de peuplement. Cette différence réside surtout
dans les générations proches où les valeurs sont presque nulles entre les sous-régions nord-
sud. Les niveaux d'apparentement intragroupe atteignent 9,86 pour 10 000 ce qui est
équivalent aux valeurs rapportées par Vézina et al. (2004) pour leur échantillon portant sur
l'ensemble de la région de Lanaudière.
Les niveaux de consanguinité du nord et du sud de Lanaudière en 1945-55 sont plus élevés
que l'apparentement intragroupe pour chacune de ces sous-régions. Autrement dit, les
conjoints sont plus apparentés entre eux qu'avec la population générale. On qualifie ce
phénomène d'endogamie et il s'explique par le choix préférentiel des conjoints à l'intérieur
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d'une sous-population donnée. Du point de vue de la génétique des populations, si les
individus choisissent leurs conjoints préférentiellement dans une localité géographiquement
proche, cela augmente la différenciation microrégionale des individus.
En 1945-55, les niveaux de consanguinité proche du nord de Lanaudière sont
significativement plus élevés que ceux du sud. La différence entre les sous-régions s'explique
essentiellement par des liens consanguins proches chez quelques sujets. Nos résultats
indiquent donc une plus grande endogamie au nord qu'au sud de Lanaudière à la période
1945-55. La plus grande endogamie au nord de Lanaudière pourrait être expliquée par la plus
grande distance séparant les villages sur ce territoire, comparativement au sud, créant un
marché nuptial plus réduit dans les localités éloignées.
Afin de qualifier le peuplement initial du Québec, observé à travers les lignées généalogiques
des sujets de Lanaudière en 1945-55, nous avons analysé 3760 fondateurs provinciaux qui
sont définis comme étant les premiers immigrants sur le territoire québécois. La grande
majorité (70%) des fondateurs provinciaux sont communs aux deux sous-régions, et les
fondateurs spécifiques restants se retrouvent à part égale au nord et au sud de Lanaudière. La
distribution des fondateurs provinciaux selon leur spécificité aux sous-régions et leur
recouvrement ou leur occurrence est équivalente au nord et au sud de Lanaudière. Pour les
deux sous-régions, les valeurs maximales d'occurrence et de recouvrement sont observées
chez les fondateurs communs aux deux sous-régions. Ainsi, le poids des fondateurs
provinciaux spécifiques dans les bassins génétiques sous-régionaux est plus faible que celui
des fondateurs communs aux deux sous-régions.
La ressemblance de la composition des pools géniques sous-régionaux de Lanaudière en 1945-
55 est aussi reflétée par la contribution génétique similaire des fondateurs provinciaux selon
leur période de mariage ou leur origine. Les différences observées entre le nord et le sud se
retrouvent dans le nombre et la contribution génétique des fondateurs qui proviennent d'un
autre pays que la France, mais elles ont une faible incidence sur l'ensemble des pools géniques
sous-régionaux étant donné leurs modestes valeurs. Mentionnons tout de même la part un peu
plus grande du pool génique du sud de Lanaudière attribuable aux Acadiens (6,2%), par
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rapport au nord (5,2%). De plus, les fondateurs provinciaux originaires de l'Angleterre, bien
qu'ils aient une très faible contribution, ont un plus contribué au nord (1,3%) de Lanaudière
qu'au sud (0,5). Ces observations rejoignent ce que l'on connaît de l'histoire de Lanaudière,
parce que, d'une part les quatre paroisses où se sont installés les déportés acadiens
appartiennent à la sous-région sud et d'autre part, après la Conquête, les nouveaux colons
s'installaient dans le plateau laurentien qui couvre surtout la sous-région nord (Morrisonneau
1985; Tessier 1987).
Pour la période 1945-55, nous avons identifié 2475 fondateurs régionaux de Lanaudière,
définis comme étant les premiers individus des lignées ascendantes qui se sont mariés dans
Lanaudière. Nos analyses montrent une distribution équivalente des fondateurs régionaux dans
les deux sous-régions en 1945-55 selon leur occurrence, recouvrement, contribution génétique
et période de mariage. Les populations du nord et du sud de Lanaudière présentent donc la
même structure où une grande part du pool génique est expliquée par un petit nombre de
fondateurs régionaux et la majorité des fondateurs ont une faible contribution au pool génique.
De plus, les fondateurs régionaux mariés entre 1672 et 1800 expliquent 70% des pools
géniques sous-régionaux, ce qui coïncide avec la période de peuplement de ce territoire
(Morrisonneau 1985; Tessier 1987; Courville 1996). Nos résultats montrent cependant une
composition différente des fondateurs régionaux dans chacun des corpus, en termes d'origine
et de spécificité. Ainsi, dans les deux sous-régions, plus de 75% des fondateurs régionaux
proviennent des trois régions les plus populeuses au 18e siècle. Toutefois, les fondateurs en
provenance de la région de Montréal contribuent plus au sud de Lanaudière, tandis qu'au nord,
une plus grande part du pool génique est expliqué par les fondateurs originaires du Centre du
Québec et de la région de Québec. La grande majorité des fondateurs régionaux sont
spécifiques à une des deux sous-régions (près de 70%). On peut penser qu'un haut degré de
spécificité représente un haut degré de diversité génétique. Cependant, l'approche
généalogique ne permet pas de quantifier la diversité génétique. Par exemple, au point de vue
de la composition de leurs ancêtres, un frère et une sœur sont identiques, alors qu'en réalité, ils
ne partagent que la moitié de leur bagage génétique. En somme, ces résultats nous indiquent
que le peuplement de Lanaudière a eu les mêmes conséquences sur la structuration des pools
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géniques sous-régionaux de 1945-55, bien que leur composition présente une certaine
variabilité en ce qui concerne l'origine et la spécificité des fondateurs régionaux.
Pour les corpus généalogiques de 1945-55, l'examen conjoint des fondateurs provinciaux et
régionaux montre qu'une faible proportion de fondateurs immigrants (-10%) s'est directement
établie dans Lanaudière. La majorité d'entre eux s'est d'abord installée ailleurs en Nouvelle-
France, puis, leurs descendants ont migré vers Lanaudière. L'analyse des fondateurs régionaux
de Lanaudière montre l'importance du peuplement initial de la région sur la structure de son
pool génique en 1945-55. La distribution des fondateurs régionaux de Lanaudière selon leur
région d'origine reproduit la répartition géographique de la population à l'époque du
peuplement de ce territoire, qui était organisée autour de trois grands ports d'entrée des
immigrants (Montréal, Québec, Trois-Rivières)(Charbonneau et al. 1987).
4.1.1.2. Période 1985-95
Les mesures descriptives des corpus généalogiques du nord et du sud de Lanaudière en 1985-
95 nous montrent d'abord que ces corpus se prêtent à une analyse comparative, en raison de
leur profondeur généalogique moyenne (-10,5) et de leur complétude équivalentes.
Deuxièmement, différentes mesures descriptives nous indiquent que le sud présente des
caractéristiques d'une plus grande hétérogénéité génétique que le nord. En effet, l'indice
d'homogénéité est plus faible au sud qu'au nord, indiquant que les ancêtres apparaissent en
moyenne moins souvent dans ce corpus. De plus, la part de nouveaux entrants dans les
généalogies, mesurée par l'implexe, est plus importante pour le sud de Lanaudière entre la 4e
et la 9e génération.
Pour cette période, les sujets du sud de Lanaudière sont nettement moins apparentés entre eux
que ceux du nord. De plus, les sujets du sud ne sont pas plus apparentés entre eux qu'avec les
sujets du nord. Ces mesures d'apparentement représentent une autre démonstration de la plus
grande hétérogénéité génétique du sud de Lanaudière. L'apparentement intragroupe au nord de
Lanaudière augmente progressivement à partir de la 2e génération, et atteint une valeur
maximale de 7,78 pour 10 000. En comparaison, les liens qui unissent les sujets du sud sont
environ trois fois moins nombreux à passer par des ancêtres ayant vécu aux 19e et 20e siècles
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et une grande proportion de ces liens correspond à la période du Régime français (8e à 12e
génération). Ainsi, la vaste majorité des lignées ascendantes du sud, et une bonne proportion
de celles du nord, ne se sont pas métissées entre elles depuis la Conquête. Ce qui atteste que
l'évolution de ces lignées s'est déroulée dans des contextes relativement séparés durant
quelques générations suivant l'expansion de la population canadienne-française dans les
différentes régions du Québec, et que leur entrée dans Lanaudière est récente.
Le nord de Lanaudière en 1985-95 présente des caractéristiques d'une plus grande endogamie
que le sud, bien que les niveaux de consanguinité observés dans les deux sous-régions ne
soient pas statistiquement différents. Les mesures de consanguinité indiquent qu'à la période
1985-95, la consanguinité proche concerne peu d'individus. De plus, les parents des sujets du
sud de Lanaudière ont moins d'ancêtres en commun entre la 5e et la 9e génération que ceux du
nord, ce qui rejoint les résultats de l'implexe mentionnés plus haut, qui montrent une plus
grande part de nouveaux entrants dans les généalogies du sud à ces niveaux de génération.
Nos résultats démontrent que les populations sous-régionales de Lanaudière se sont structurées
de façon similaire du point de vue de la composition et de la contribution génétique des
fondateurs provinciaux. La grande majorité des fondateurs provinciaux sont communs aux
deux sous-régions lanaudoises en 1985-95 (73%) et la part des fondateurs spécifiques est plus
grande au sud qu'au nord. De façon générale, la distribution des fondateurs provinciaux selon
leur occurrence et leur recouvrement dans les généalogies est similaire dans les deux sous-
régions. La composition des deux pools géniques sous-régionaux contemporains de
Lanaudière est équivalente en ce qui concerne les origines et les périodes de mariage des
fondateurs provinciaux et est le reflet du peuplement initial du Québec. En effet, plus de 90%
des pools géniques de Lanaudière sont attribuables aux fondateurs d'origine française mariés
avant la Conquête, tel qu'il a été trouvé pour l'ensemble du Québec (Vézina et al. 2005b).
Le peuplement de Lanaudière a été initié près d'un siècle après l'arrivée des premiers
immigrants européens en Nouvelle-France (Morrisonneau 1985; Tessier 1987). Une bonne
partie des fondateurs provinciaux sont donc plus anciens (en terme de générations les séparant
des sujets) que les fondateurs régionaux de Lanaudière. Or, le nombre d'ancêtres qu'on peut
90
théoriquement retrouver dans les généalogies augmente géométriquement avec le nombre de
générations. Ceci explique que l'on retrouve un plus grand nombre de fondateurs provinciaux
que de fondateurs régionaux dans les corpus généalogiques. De plus, comme les possibilités
de liens généalogiques augmentent avec le nombre de générations entre un sujet et un ancêtre,
on s'attend non seulement à retrouver les fondateurs récents en plus petit nombre, mais aussi à
ce que leurs occurrences et recouvrements soient plus faibles que ceux des fondateurs anciens.
Ceci s'observe dans les corpus généalogiques de Lanaudière en 1985-95.
Au sein des 2889 fondateurs régionaux retrouvés dans les corpus sous-régionaux de 1985-95,
41% sont communs aux deux sous-régions et une plus grande proportion de fondateurs
spécifiques est retrouvée au nord de Lanaudière par rapport au sud. À première vue, ce constat
va à l'encontre d'une plus grande diversité au sud, mais il s'explique par le fait qu'un plus
grand nombre de fondateurs récents sont retrouvés dans cette sous-région, ce qui correspond à
un moindre nombre absolu d'individus. Ce constat va de pair avec l'établissement de
nombreux migrants en provenance des autres régions dans les MRC du sud de Lanaudière au
cours des dernières décennies (Rousseau 2003). On retrouve une plus grande proportion de
fondateurs récents au sud qu'au nord, ce qui explique la proportion nettement plus grande de
fondateurs régionaux ayant de faibles valeurs d'occurrence et de recouvrement dans cette
sous-région. Par ailleurs, un fondateur récent peut avoir une forte contribution génétique, mais
seulement à quelques sujets. L'apport d'un fondateur récent va avoir un effet sur la diversité
génétique en ajoutant des nouveaux variants génétiques mais à une très petite fréquence dans
la population. Plus de la moitié du pool génique du sud de Lanaudière est expliqué par les
fondateurs régionaux mariés au 20e siècle alors que moins de 20% du pool génique du nord de
Lanaudière est expliqué par ces fondateurs. Donc, la proportion de fondateurs nécessaires pour
expliquer la moitié du pool génique du sud est nettement plus faible que pour le pool génique
du nord.
Nos résultats montrent une différence non seulement dans la structure, mais aussi dans la
composition des pools géniques lanaudois attribuable aux fondateurs régionaux. Une partie de
cette variabilité intrarégionale peut être expliquée par la situation géographique des sous-
régions. En effet, la proximité de Montréal peut expliquer que les fondateurs originaires de
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cette région contribuent pour une plus grande part du pool génique du sud que de celui du
nord. À l'opposé, les fondateurs originaires du Centre du Québec et de la région de Québec
comptent pour une plus grande part du pool génique du nord que de celui du sud. D'autre part,
les récents mouvements de populations, qui ont emmené un plus grand nombre de fondateurs
récents au sud qu'au nord de Lanaudière, accentuent la différenciation entre les sous-régions,
comme le démontre la contribution génétique plus faible des fondateurs régionaux immigrants
d'origine française et acadienne au sud, au profit des fondateurs récents en provenance de
l'Est et du Nord-Est du Québec.
4.1.2. Transformations des pools géniques sous-régionaux
Les modifications de l'occupation du territoire dans les sous-régions lanaudoises entre 1951 et
1991 sont bien illustrées par les cartes 2.1 et 2.2, qui présentent la répartition géographique du
nombre de sujets sélectionnés par sous-régions proportionnellement à la distribution de la
population. La population de Lanaudière, qui était dispersée en 1951, a énormément crû au
cours des dernières décennies grâce aux migrations interrégionales et s'est progressivement
agglomérée au sud dans quelques grands centres urbains en périphérie de la région
métropolitaine (Asselin 1998; Rousseau 2003). La comparaison de corpus généalogiques
représentatifs de deux sous-régions (nord et sud) observés à deux périodes différentes (1945-
55 et 1985-95) nous a permis de caractériser les transformations du bassin génétique de
Lanaudière liées à ces changements démographiques.
La conséquence directe de l'écart de 40 ans entre les deux périodes sur la structure des
généalogies de Lanaudière est une différence de plus d'une génération entre les profondeurs
moyennes des branches généalogiques, ce qui est conforme à un intervalle intergénérationnel
de trente ans (Tremblay et Vézina 2000; Fenner 2005). Plusieurs variations observées entre les
deux périodes sont directement liées à cette génération supplémentaire reconstruite dans les
généalogies de la période 1985-95, par rapport à celles de 1945-55. Ainsi, on retrouve un plus
grand nombre d'ancêtres dans les généalogies de la période récente et aussi plus de fondateurs
provinciaux et régionaux. De plus, on observe un décalage d'une génération dans la chute des
niveaux de complétude et d'implexe, qui est liée à la période d'implantation des premiers
arrivants sur le territoire québécois.
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Au cours des deux périodes, on observe un rapport similaire entre les sous-régions en ce qui
concerne la structuration des populations sous-régionales lanaudoises attribuable aux
fondateurs provinciaux. En effet, dans tous les corpus, on observe une relation inverse entre
l'occurrence ou le recouvrement ou la contribution génétique et le nombre de fondateurs
provinciaux. Ainsi, une petite proportion des fondateurs contribue pour une large part des
pools géniques. De plus, les fondateurs spécifiques à un corpus ont des valeurs d'occurrences
et de recouvrement plus faibles que les fondateurs communs. Toutefois, entre les deux
périodes, on observe une augmentation de la proportion des fondateurs provinciaux
spécifiques, et ce, de façon plus prononcée au sud de Lanaudière. Cette observation peut être
expliquée par les migrations interrégionales récentes qui ont été plus fortes au sud de
Lanaudière et qui ont ainsi entraîné une diversification de la composition des fondateurs
provinciaux d'une intensité différente dans chacune de ces sous-régions. Bien qu'un plus
grand nombre soit souvent synonyme de diversité, la composition des pools géniques de la
période 1985-95 selon les origines des fondateurs provinciaux est très similaire à celle
observée en 1945-55. Elle reflète la composition de l'immigration au Québec aux 17e et 18e
siècles, où les fondateurs d'origine française sont de loin les plus importants, alors qu'au
second rang viennent les fondateurs d'origine acadienne et enfin, ceux d'autres pays d'Europe
et d'ailleurs en Amérique, conformément à ce qui a été décrit dans l'étude préliminaire de
Tremblay et al. (2003b). Ces résultats suggèrent une empreinte de l'effet fondateur initial qui
perdure dans Lanaudière, malgré les récents changements démographiques.
L'évolution des comportements migratoires interrégionaux entre les deux périodes est reflétée
par la variation de la part du pool génique attribuable aux fondateurs régionaux d'une origine
et d'une période de mariage donnée. À cet égard, la structuration du pool génique du nord de
Lanaudière en 1985-95 est semblable à celle observée 40 ans plus tôt dans la même sous-
région. En effet, les fondateurs mariés aux 17e et 18e siècles expliquent les deux tiers de son
pool génique, soit un peu moins qu'en 1945-55. De plus, l'apport très important du Centre du
Québec et de la région de Québec, et l'apport considérable de la région de Montréal reflètent
la distribution géographique de la population du Québec ancien (Charbonneau et al. 1987;
Charbonneau et al. 2000). Toutefois, entre les deux périodes au nord de Lanaudière, on
observe une légère diminution de la part du pool génique attribuable aux fondateurs régionaux
93
immigrants, et une plus grande part attribuable aux fondateurs en provenance des régions de
l'Est du Québec. Les changements dans la composition du pool génique du sud sont encore
plus accentués. Par exemple, un peu plus de 20% du pool génique provient de fondateurs
régionaux originaires de l'Est et du Nord-Est québécois. Ces derniers se sont manifestement
installés au sud de Lanaudière récemment en suivant le mouvement migratoire vers la
périphérie de la région métropolitaine. De plus, au sud de Lanaudière, l'apport des trois
grandes régions centrales change entre les deux périodes. Ainsi, la part attribuable aux
fondateurs de Montréal diminue du tiers, celle de la région de Québec diminue un peu, et celle
du Centre du Québec augmente, ce qui découle de la plus grande contribution des fondateurs
récents au détriment des fondateurs anciens.
De façon générale, on observe une diminution des coefficients d'apparentement au cours du
20e siècle, et ce, de façon plus marquée au sud de Lanaudière. Un plus faible apparentement
entre les individus est le signe d'une plus grande hétérogénéité génétique. Donc, cette
diminution peut clairement être liée aux récentes migrations dans Lanaudière. De plus,
l'apparentement observé à la période plus récente est essentiellement expliqué par les ancêtres
partagés de la période de la Nouvelle-France (8e à 12e génération). D'un autre côté, en 1985-
95, le nord de Lanaudière montre un apparentement plus faible, mais structuré de façon
semblable à la période précédente, ce qui peut aussi être lié à un plus faible impact des
mouvements de population récents conjugué à un plus grand enracinement familial au nord de
Lanaudière. Ces hypothèses sont aussi appuyées par le fort apparentement observé au nord
d'une période à l'autre. L'analyse des fondateurs régionaux ne nous permet pas de révéler ces
migrations intrarégionales puisque leur définition réfère à l'origine extra-régionale de leurs
parents. D'une période à l'autre, les niveaux de consanguinité diminuent, mais de façon
particulièrement marquée dans la sous-région nord. Ces transformations du pool génique de
Lanaudière vont dans le sens d'une plus grande hétérogénéité génétique.
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4.2. NHSA2
La distribution des porteurs des deux mutations canadiennes-françaises causant la NHSA2
selon leurs lieux de mariage et ceux de leurs parents montre une concentration des ancêtres
immédiats des familles atteintes au centre-ouest du Québec et plus particulièrement dans
Lanaudière. Ceci suggère la présence d'un effet fondateur dans cette zone pour la mutation la
plus fréquente, qui, combiné à un effet fondateur beaucoup plus localisé au nord de
Lanaudière, cause la prévalence élevée de la NHSA2 dans cette région, tel qu'observé dans
l'étude de Roddier et al. (2005).
L'ancrage géographique des porteurs dans Lanaudière nous permet de soupçonner que les
mutations se sont principalement diffusées à travers les lignées familiales lanaudoises. De
plus, comme la période moyenne de mariage des porteurs des mutations canadiennes-
françaises (1953 et 1960) précède les grands changements démographiques de Lanaudière, le
contexte démogénétique des porteurs correspond donc probablement plus à celui observé en
1945-55.
L'appariement des témoins sur la base du lieu et de la date de mariage des parents des porteurs
est importante, parce qu'il existe au Québec une différenciation génétique à l'échelle sous-
régionale, tel que démontré dans Lanaudière dans la présente étude, au Saguenay-Lac-St-Jean
(Lavoie et al. 2005a) et en Abitibi-Témiscamingue (Bilodeau 2002). De plus, la période à
laquelle les porteurs et les témoins appartiennent est aussi importante, puisque la structure de
l'apparentement et de la consanguinité, ainsi que la composition des populations régionales a
manifestement changé au cours du 20e siècle dans Lanaudière.
4.2.1. Mutation c.943C->T
La comparaison des corpus généalogiques des porteurs de la mutation c.943C—»T avec deux
groupes de témoins est possible grâce à l'équivalence de leur complétude et de leur profondeur
généalogique moyenne. Les mesures descriptives des généalogies de 17 porteurs de la
mutation C.943C—>T montrent des évidences d'une plus grande homogénéité génétique et d'un
plus grand partage d'ancêtres que celles des deux groupes de témoins. En comparaison avec
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les témoins, une plus grande proportion des ancêtres des porteurs ont une occurrence et un
recouvrement élevés. Ces résultats suggèrent un plus grand nombre de liens unissant les
porteurs que les témoins. L'analyse de l'apparentement appuie cette hypothèse puisque les
porteurs sont plus apparentés entre eux que les témoins. Cette différence s'explique
essentiellement par des liens d'apparentement proche entre quelques individus.
La consanguinité chez les porteurs des mutations est plus élevée que chez les témoins et
s'explique par les unions consanguines proches chez les parents de 3 porteurs sur 17. À
l'exception de ces trois couples, la consanguinité observée chez les porteurs est équivalente à
celle des témoins. Cette observation rejoint la théorie de la génétique des populations, qui dit
que si les comportements consanguins étaient généralisés dans les populations humaines, les
maladies génétiques récessives se maintiendraient à de très faibles fréquences par sélection
purificatrice.
La complexité des liens unissant les porteurs et les témoins est reflétée par la part des ancêtres
communs aux 3 groupes, qui est de plus de 70%. Nous observons une grande variabilité dans
l'occurrence, le recouvrement et la contribution génétique des ancêtres des porteurs et des
témoins. Dans le but d'identifier les ancêtres ayant la plus forte probabilité d'avoir introduit la
mutation dans la population canadienne-française, nous avons sélectionné les 49 ancêtres
présents dans 15 à 17 généalogies et nous les avons regroupés en 12 noyaux ancestraux. Parmi
ces noyaux, six ont une plus grande probabilité d'avoir introduit la mutation. L'examen de ces
derniers fait ressortir que tous les porteurs se rattachent à ces noyaux en passant par des
couples s'étant mariés avant 1675. Ceci est cohérent avec l'hypothèse de la diffusion de cette
mutation grâce à l'effet fondateur initial du Québec, qui aurait permis qu'elle atteigne une telle
distribution et fréquence dans la population.
Parmi les six noyaux ancestraux ayant une plus grande probabilité d'avoir introduit la
mutation C.943C—>T, deux noyaux recouvrent toutes les généalogies des porteurs. Le plus
spécifique aux porteurs est le noyau ancestral IB. Dans ce noyau, l'individu ayant la plus
haute contribution génétique s'est marié à deux reprises et est originaire de l'Aunis. D'autre
part, parmi les noyaux présents dans 15 ou 16 généalogies, le noyau ancestral IE est celui
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présentant la contribution génétique la plus forte aux porteurs, et la plus grande différence de
contribution génétique entre ceux-ci et les témoins. Dans ce noyau, le couple ayant la plus
forte contribution génétique s'est marié dans la région de Montréal en 1671 et est originaire de
Bretagne. L'origine de ce couple est intéressante, puisqu'elle permet de faire un lien avec la
plus ancienne description clinique similaire à celle de la NHSA2 que l'on connaisse dans la
littérature médicale, qui provient d'un médecin nommé Morvan qui traitait des patients
bretons au 19e siècle (Lessard et Pouliot 1953). Dans la population contemporaine de la
Bretagne, à notre connaissance, aucun patient atteint de la NHSA2 n'a encore été rapporté.
Bien que ce couple soit un bon candidat, il n'est pas retrouvé dans les généalogies de deux
sujets, ce qui pourrait cependant s'expliquer par un lien généalogique manquant ou erroné.
D'ailleurs, la généalogie d'un de ces deux sujets est incomplète dès la 5e génération à cause
d'une adoption et de sources manquantes.
Dans les sous-régions de Lanaudière, les six noyaux ancestraux ayant la plus grande
probabilité d'avoir introduit la mutation C.943C—>T ont fortement contribué et recouvrent une
très grande proportion des généalogies. Cette observation permet de confirmer que la
distribution importante des porteurs de la NHSA2 dans la région de Lanaudière est le résultat
d'une grande descendance dans la population contemporaine.
4.2.2. Mutation c.918-19insA
Les généalogies des porteurs de la mutation c.918-19insA et des témoins ont une profondeur
généalogique moyenne équivalente (~10 générations). À partir de la 10e génération, la
complétude généalogique du premier groupe de témoins est un peu plus faible que les deux
autres corpus, ce qui explique son plus faible nombre d'ancêtres totaux et distincts, mais ne
gêne pas les comparaisons. Il est intéressant de noter que pour des corpus généalogiques de six
sujets, on retrouve tout de même un très grand nombre d'ancêtres.
Les mesures d'apparentement indiquent que pour toutes les profondeurs générationnelles, les
porteurs sont beaucoup plus apparentés entre eux que les témoins. L'apparentement
intragroupe des porteurs est aussi nettement plus fort que l'apparentement entre les groupes.
Donc, l'apparentement observé chez les porteurs indique qu'ils partagent un plus grand
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nombre d'ancêtres qui sont très interreliés. À la profondeur maximale, le coefficient
d'apparentement moyen atteint 45,5 pour 10 000, ce qui est nettement supérieur au plus fort
niveau retrouvé dans nos corpus de Lanaudière (1945-55 nord : 9,9 pour 10 000) et dans le
corpus de porteurs de la mutation C.943C—>T (23,1 pour 10 000). Toutefois, ces niveaux
d'apparentement sont plus faibles que des niveaux observés pour d'autres maladies génétiques
récessives de l'Est du Québec dont la prévalence est associée à un effet fondateur (par
exemple : Lambert 2002).
Les niveaux d'apparentement maximum observés entre les porteurs de la mutation sont un peu
plus forts que le niveau maximum de consanguinité atteint chez les porteurs (Fmax = 37,8
pour 10 000). Cette observation est très intéressante puisqu'elle va à rencontre des résultats
trouvés chez les témoins de cette mutation et dans les corpus de Lanaudière. Elle s'explique
par le fait que les parents des porteurs ne partagent pas d'ancêtres avant la cinquième
génération, alors que les témoins partagent des ancêtres dès la 3e génération. Ce qui est
intéressant aussi, parce que cela montre que même dans des petites localités telles que celles
des parents des porteurs de la mutation 918-19insA, il est possible que des lignées cohabitent
sans qu'il y ait trop de croisement entre ces lignées. La grande variabilité dans les niveaux de
consanguinité observés d'un corpus à l'autre peut être expliquée par la petite taille des corpus
et dénote les effets du hasard de l'échantillonnage. D'ailleurs, les différences observées ne
sont pas significatives.
La structure plus complexe des généalogies des porteurs par rapport à celles des témoins est
aussi reflétée par la proportion nettement plus grande d'ancêtres apparaissant plus de dix fois
dans les généalogies et recouvrant cinq ou six généalogies. Ainsi, parmi les 6310 ancêtres des
six porteurs de la mutation 918-19insA, nous avons identifié les 372 ancêtres recouvrant cinq
ou six généalogies. Nous les avons ensuite regroupés en 43 noyaux ancestraux. La
comparaison de leur recouvrement et leur contribution génétique aux porteurs et aux deux
groupes de témoins nous permet d'affirmer que parmi ces noyaux ancestraux, 12 ont une plus
grande probabilité d'avoir introduit la mutation c.918-19insA dans la population canadienne-
française.
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La très faible fréquence et la distribution très localisée de la mutation c.918-19insA suggère
que l'ancêtre qui a introduit la mutation doit être plus spécifique aux porteurs qu'aux témoins
et qu'une bonne partie de sa descendance doit être concentrée dans ces trois localités.
Quelques noyaux ancestraux ressortent comme plus intéressants grâce à leur spécificité et à
leur contribution génétique plus grandes aux porteurs qu'aux témoins. Ainsi, un couple, marié
en 1695 dans la ville de Québec, faisant partie du noyau 2F, est le plus intéressant parmi les
noyaux ancestraux recouvrant toutes les généalogies des porteurs.
D'autre part, le couple affichant la plus haute contribution génétique parmi le noyau ancestral
2P ressort comme le meilleur candidat grâce à sa très forte contribution génétique et sa très
grande spécificité aux porteurs, par rapport aux témoins. De plus, il recouvre très peu de
généalogies dans les corpus de Lanaudière par rapport aux autres noyaux ancestraux. Ce
couple s'est marié en 1756 dans la région de la Mauricie. Huit de ses neuf enfants se sont
mariés dans une des localités d'origine des porteurs, et trois d'entre eux sont reliés aux
porteurs. La famille d'un des conjoints de ce couple est originaire de l'Angleterre, ce qui
pourrait expliquer la présence conjointe de la mutation c.918-19insA au Québec et en
Nouvelle-Ecosse, où les porteurs sont aussi d'origine britannique (Lafreniere et al. 2004).
L'enracinement de cette famille et de leurs descendants dans un territoire très limité pourrait
expliquer la distribution observée de la mutation 918-19insA. Or, un lien manquant entre ce
couple et le sujet 1 nous empêche d'affirmer que ce couple a introduit la mutation dans la
population canadienne-française. Comme ce sujet est le seul porteur de la mutation c.918-
19insA originaire de Montréal, il est possible que ce soit le seul porteur permettant de
distinguer la structure particulière de la population des trois localités d'où sont originaires les
cinq autres porteurs, et ainsi, de remettre en question le noyau ancestral 2P comme
introducteur potentiel. Cependant, il est aussi possible que ce soit une conséquence d'un
manque de complétude, d'une erreur dans les généalogies (adoption non déclarée, mauvais
lien), ou d'une double introduction de la mutation dans la population canadienne-française.
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4.3. Synthèse régionale dans une perspective provinciale
L'étude de la variabilité intrarégionale de Lanaudière en 1945-55 révèle une structure
comparable des pools géniques du nord et du sud de Lanaudière, tant au point de vue de
l'apparentement intragroupe que de la contribution génétique et de la fréquence d'apparition
des fondateurs provinciaux au sein des corpus généalogiques. Au-delà de cette ressemblance
structurale, le plus faible apparentement entre les sous-régions qu'à l'intérieur des sous-
régions indique une certaine différenciation génétique, qui s'expliquerait, au moins en partie,
par la stratification géographique. Premièrement, le nord de Lanaudière montre les
caractéristiques d'une plus forte endogamie que le sud, qui peut être expliquée par les
modalités d'occupation du territoire et qui suggère un fort enracinement familial dans cette
sous-région. Deuxièmement, les deux bassins génétiques ont bénéficié d'un apport différent
des fondateurs régionaux en provenance des autres régions du Québec en fonction de leur
situation géographique.
Nos résultats suggèrent donc que l'apparentement en 1945-55 dans Lanaudière a une
composante géographique. Ainsi, l'analyse des fondateurs régionaux montre que les
mouvements migratoires se produisent principalement entre régions adjacentes. Une étude de
Helgason et al. (2005) combinant des données génétiques et généalogiques de la population
islandaise montre que de tels comportements démographiques, combinés à une forte
endogamie, entraînent une stratification génétique à une échelle géographique relativement
petite (comparativement à la région de Lanaudière) et que même dans un pool génique
relativement homogène, ils peuvent causer un biais dans les études d'association en génétique
humaine. La méthodologie utilisée dans cette étude afin de caractériser 1'« ancestralité
géographique » à l'aide de données généalogiques pourrait très bien être appliquée à des
bassins génétiques régionaux du Québec.
Les transformations du pool génique de Lanaudière dans la seconde moitié du 20e siècle, sont
très clairement liées aux récents mouvements migratoires interrégionaux. Nos résultats
démontrent un impact différentiel de ce bouleversement démographique sur les bassins
génétiques lanaudois, ce qui va de pair avec de plus fortes migrations vers les MRC du sud,
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situées en périphérie de la région métropolitaine de Montréal. Ainsi, plusieurs mesures
démogénétiques, soit l'indice d'homogénéité, l'implexe, les mesures d'apparentement, et la
fréquence des fondateurs régionaux, montrent que le pool génique du sud de Lanaudière est
nettement plus hétérogène que celui du nord, qui a subi moins de transformations au cours du
20e siècle. Notre approche généalogique ascendante montre que le bassin génétique du sud de
Lanaudière est en grande partie issu de fondateurs régionaux récents qui sont principalement
originaires d'ailleurs au Québec. Ces derniers descendent de lignées ancestrales peu métissées
entre elles depuis la période de la Nouvelle-France, ce qui atteste que l'évolution de ces
lignées s'est déroulée dans des contextes relativement séparés durant quelques générations.
Bien entendu, seules les analyses moléculaires pourraient nous procurer une approximation
quantitative valide de la variabilité génétique portée par ces fondateurs régionaux. Quoi qu'il
en soit, la théorie de la génétique des populations nous indique que dans un contexte
relativement isolé, où l'accroissement naturel est fort (contexte qu'on retrouvait en plusieurs
endroits du Québec jusque dans la seconde partie du 20e siècle), la dérive génétique peut faire
grandement fluctuer les fréquences des variants génétiques en quelques générations, à
l'intérieur d'une sous-population (Jobling et al. 2004). D'autres phénomènes, tels les
migrations familiales (Fix 2004) et la transmission intergénérationnelle de comportements
affectant le succès reproductif (fécondité, migration) (Heyer et al. 2005) peuvent aussi
accentuer la divergence génétique d'une sous-population. Les régions de l'Est et du Nord-Est
québécois ont été plus affectées, du moins dans l'ensemble, par ces phénomènes que le centre
et l'ouest du Québec (Vézina et al. 2004; Simard et al. 2006).
Au cours du 20e siècle, on observe dans Lanaudière une diminution de l'apparentement et de
la consanguinité et une modification des comportements migratoires. La diminution de
l'apparentement et de la consanguinité, qui est plus marquée au sud de Lanaudière, peut avoir
une incidence sur l'évolution des fréquences des polymorphismes génétiques, dont ceux
asssociés aux maladies héréditaires. D'autre part, on observe que les comportements
migratoires favorisant l'établissement dans des régions adjacentes persistent encore dans les
deux sous-régions, mais nos résultats montrent aussi un nombre assez important de nouveaux
arrivants au sud de Lanaudière en provenance de régions éloignées à l'est et au nord-est du
Québec.
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Un résultat intéressant de cette étude, est que, malgré les transformations et les nouveaux
mouvements de population, l'empreinte laissée par l'effet fondateur initial perdure au cours du
20e siècle. On peut donc s'attendre à une empreinte similaire ailleurs au Québec. La
distribution des fondateurs provinciaux selon leur période de mariage coïncide avec la
structure temporelle de l'immigration en Nouvelle-France. De plus, notre étude montre aussi
l'importance de la structure géographique d'une population au moment de la colonisation d'un
nouveau territoire. Dans le cas de Lanaudière, l'organisation en trois pôles majeurs de la
population du Québec ancien (Montréal, Québec et Trois-Rivières) est reflétée par
l'importance des fondateurs régionaux en provenance de ces régions. La structure tripartite du
pool génique québécois a été déjà été relevée dans des études précédentes par Gagnon et
Heyer (2001), Tremblay et al. (2001), Vézina et al. (2004), Bergeron (2005). Dans le cas du
Saguenay-Lac-St-Jean, Lavoie et al. (2005a) ont montré que la contribution génétique des
fondateurs originaires de Charlevoix reflétait l'organisation géographique de la population.
L'analyse de la période de mariage et des origines des fondateurs régionaux permet donc de
mettre en lumière des aspects intéressants du peuplement d'un territoire.
En ce qui concerne la NHSA2, nos résultats soutiennent l'hypothèse d'une introduction de la
mutation C.943C—>T liée à l'effet fondateur initial du Québec et d'un mode de diffusion qui
aurait permis d'atteindre une distribution assez étendue mais spécifique à la partie centre-ouest
de la province. Selon le contexte démogénétique de Lanaudière décrit dans la présente étude, il
est plus vraisemblable d'observer une mutation récessive rare à une fréquence accrue dans
trois localités du nord de Lanaudière que dans les MRC du sud. Nos résultats indiquent en
effet une plus grande homogénéité génétique dans la population contemporaine du nord de
Lanaudière.
CONCLUSION
« Migration is a demographic process with evolutionary consequences » (Fix 2004). Dans la
présente étude, nous avons caractérisé les transformations du pool génique de Lanaudière, ce
qui a permis de gagner une meilleure compréhension des conséquences des récents
mouvements migratoires dirigés vers les zones urbaines et leur périphérie. Pour ce faire, nous
avons découpé la région de Lanaudière en deux sous-régions, soit le nord et le sud, selon leurs
caractéristiques géographiques et démographiques. À l'aide de reconstitutions généalogiques,
nous avons caractérisé la variabilité des pools géniques sous-régionaux de Lanaudière, à deux
périodes (1945-55 et 1985-95), et les changements d'une période à l'autre.
L'étude de la variabilité intrarégionale de Lanaudière en 1945-55 montre que la structure des
pools géniques est similaire dans les deux sous-régions, bien que le nord présente des
caractéristiques d'une plus forte endogamie que le sud. La composition des pools géniques
sous-régionaux présente alors une certaine diversité puisque la contribution génétique des
fondateurs régionaux varie en fonction de la proximité géographique de leur région d'origine à
l'une ou l'autre des sous-régions. Nos résultats soulignent aussi l'importance de la répartition
de la population sur le territoire au moment du peuplement d'une nouvelle région.
Les mouvements migratoires qui ont eu lieu au cours des dernières décennies ont marqué
différemment les deux sous-régions lanaudoises. Plusieurs mesures démogénétiques vont dans
le sens d'une plus grande hétérogénéité génétique au sud de Lanaudière, ce qui est conforme à
une plus forte migration dans les MRC situées en périphérie de la région métropolitaine. Au
cours du 20e siècle, on observe une diminution des coefficients d'apparentement et de
consanguinité, et une modification des comportements migratoires. Ainsi, les migrations vers
la périphérie des zones urbaines attirent non seulement les individus des régions adjacentes,
mais aussi ceux de régions plus éloignées de l'est et du nord-est de la province. D'autre part,
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l'analyse des fondateurs provinciaux confirme que malgré les changements démographiques
récents, l'empreinte laissée par l'effet fondateur initial québécois persiste.
La seconde partie de notre étude portait sur la névrite héréditaire NHSA2 dont la prévalence
élevée dans la région de Lanaudière est expliquée par la présence conjointe de deux mutations.
L'analyse des reconstitutions généalogiques des porteurs de chacune des mutations nous a
notamment permis d'identifier les noyaux ancestraux ayant la plus forte probabilité d'avoir
introduit ces mutations dans la population canadienne-française. Nos résultats témoignent que
la distribution actuelle de la mutation C.943C—>T est issue de l'effet fondateur initial
québécois, alors que la diffusion de la mutation 918-19insA dans une zone beaucoup plus
circonscrite est liée aux phénomènes de différenciation à l'échelle locale ou microrégionale.
D'un point de vue d'épidémiologie génétique, notre étude a permis de mieux comprendre le
rôle de l'histoire du peuplement dans l'introduction et la diffusion de deux mutations
canadiennes-françaises causant la NHSA2.
Dans une perspective de génétique des populations humaines, les résultats de cette étude
montrent qu'il est important de tenir compte de l'effet de l'histoire du peuplement et de
l'histoire démographique d'une population contemporaine pour rendre compte de sa structure
génétique. De plus, la présente étude a mis en lumière l'importance de la composante
géographique dans la structure génétique d'une population contemporaine. Pour y faire suite,
il serait intéressant d'évaluer l'importance et les conséquences de l'ancrage géographique de la
population québécoise suivant l'expansion dans différentes régions québécoises, afin
notamment, d'expliquer la régionalisation de l'effet fondateur initial.
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Distribution de la population de Lanaudière aux recensements de 1951 et 1991
et nombre de sujets échantillonnés par municipalité
MRC Municipalité






































































































































































































































































































































Distribution de la population de Lanaudière aux recensements de 1951 et 1991










































































































































































































* Pas de répertoire de mariage disponible
** Ouverture du village en 1951
*** Division inexistante en 1991
t Sujets tirés de l'index consolidé des mariages du BSQ
Annexe 2


























































































































































Coefficients moyens d'apparentement intragroupe (x IO4) par génération
















































































Niveaux de signification des tests de permutation pour les comparaisons








































































































Note: La statistique du test est significative sous le seuil de 0,05
Annexe 5














































































































































































































































































































Note: La statistique du test est significative sous le seuil de 0,05
Annexe 7
Coefficients moyens de consanguinité (F) (x 10 ) et nombre de sujets issus d'une union consanguine

















































































































































































































































Note: La statistique du test est significative sous le seuil de 0,05
N>
Annexe 9
Distribution et contribution génétique totale (%) des fondateurs provinciaux



































































































Distribution et contribution génétique totale (%) des fondateurs régionaux





















































































































índice de completude (%) par génération des généalogies

















































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































































: diminution de la completude par rapport à la génération précédente
125
Annexe 12
Coefficients moyens d'apparentement (x IO4) intragroupe et intergroupe par génération
















































































































Coefficients moyens de consanguinité (x 104) et nombre de sujets issus d'une union
consanguine par génération des porteurs de la mutation C.943C—>T
















































































































Recouvrement et contribution génétique (%) des 6 noyaux ancestraux ayant la plus forte
probabilité d'avoir introduit la mutation C.943C—>T dans la population canadienne-française








































































Basé sur l'ancêtre (ou le couple) avec la contribution génétique aux porteurs la plus élevée
Annexe 15
Indice de complétude (%) par génération des généalogies














































































































































































































































































































: diminution ik lu complétude par rapport à la génération précédente
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Annexe 16
Coefficients moyens d'apparentement (x ÎO4) intragroupe et intergroupe par génération
















































































































Coefficients moyens de consanguinité (x 10 ) et nombre de sujets issus d'une union
consanguine par génération des porteurs de la mutation c.918-19insA et
















































































































Recouvrement et contribution génétique (%) des 12 noyaux ancestraux ayant la plus forte
probabilité d'avoir introduit la mutation c.918-19insA dans la population canadienne-française

































































































































Basé sur l'ancêtre (ou couple) avec la contribution génétique auxporteurs la plus élevée

